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1. INTRODUZIONE  
 
Si stima che l'incidenza di anomalie dei genitali si verificano in 1 in 4.500 nati vivi, sul totale 
di 6,6 ogni 1000 nati vivi (tutte le anomalie cromosomiche), eppure resta ambito degi 
specialisti, non si diffonde capillarmente come meriterebbe, pochi trafiletti che non 
soddisfano la professionalità infermieristica. Non è demagogia dire che l’ifermiere è uno degli 
operatori sanitari che più si iterfaccia con il paziente e la sua familia, potendo a volte fare la 
differenza tra un buon outcome e un fallimento. Questa tesi nasce, grazie al consiglio e 
contributo del Chiarissimo Prof. Spinelli, dal semplice assunto che l’attuale gestione dei DSD, 
specialmente dal punto di vista psicologico precocissimo, risulta carente.  
Il semplice fatto che non se ne parli è un sintomo decisivo che altro non fa che stigmatizzare 
ulteriormente i DSD e le loro familie, specialmente nei primi attimi della nascita. Farsi trovare 
impreparati e sorpresi dalle situazioni DSD può compromettere l’esito delle future e spesso 
inevitabili terapie medico - chirurgiche. I capitoli seguenti rimarcheranno più volte questo 
concetto, a costo di contraddire la citazione appartenente ad Oscar Wilde che ho osato 
anteporre allo scritto.. 
La nascita di un individuo con una miscela dei genitali interni o esterni sia maschili che 
femminili è conosciuta come una condizione di intersessualità. Ogni condizione di 
intersessualità è determinata dall'aspetto genitale esterno, strutture genitali interne e fertilità 
potenziale. Il concetto principale coinvolto nella gestione di intersessualità è la costituzione 
di un team multidisciplinare. La gestione delle condizioni di intersessualità è complessa e 
coinvolge una persona nell'identità di genere, il comportamento di ruolo nel genere, 
l’orientamento sessuale, il funzionamento sessuale e la regolazione psicologica.  
Nel 2005, la società Lawson Wilkins Pediatric Endocrine (rinominata società Endocrino 
pediatrica nel 2010) e la European Society for Paediatric Endocrinology hanno convocato una 
conferenza di consenso sulla gestione degli "intersex". I partecipanti alla conferenza 
raccomandano una nuova nomenclatura diagnostica e introducono "disordini dello sviluppo 
sessuale" (DSD) come termine superordinate per "condizioni congenite per cui lo sviluppo 
cromosomico, sesso gonadico o anatomico risulta atipico". 
La ricerca sullo sviluppo psicologico delle persone con DSD è focalizzata sulla comprensione 
di come e quanto “pesi” l’esposizione atipica all’ormone sessuale, durante i periodi di 
steroido-sensibilità di sviluppo del cervello prenatale, nel processo di differenziazione 
psicosessuale. Le analisi delle strategie di gestione clinica si sono concentrate sull'attribuzione 
del sesso e la desiderabilità e la tempistica di chirurgia genitale. 
Un certo numero di fattori hanno contribuito ad un forte aumento del numero di pubblicazioni 
relative ai disturbi dello sviluppo sessuale (DSD) nei passati 5 anni, vale a dire: la creazione 
di un consenso nel 2005 circa la nomenclatura, le indagini e la necessità di trattare questi 
pazienti in un ambiente multidisciplinare; l’aumento della base di conoscenze sui meccanismi 
genetici dello sviluppo sessuale normale e anormale; la valutazione critica circa la possibilità, 
i tempi e la natura della chirurgia genitale in pazienti con DSD.  
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Trattandosi di patologie relativamente rare, risulta necessario un work-out con altre strutture. 
In Toscana, presentando quest’ultima un’organizzazione implementata su area vasta, tale 
interazione dovrebbe risultare semplificata; in regioni del Centro e del Sud sarà notevolmente 
più complicato, vista la frammentazione delle strutture; inoltre il rischio di stigmatizzazione e 
la consequenziale chiusura alla condivisione di informazioni è molto più elevato nelle regioni 
del Sud Italia. 
La formazione degli operatori sanitari (specialmente infermieri e personale ausiliario che 
lavorano in reparti di ginecologia ed ostetricia, pediatria ecc.) coinvolti nel processo di cura 
dei DSD, dev’essere aggiornata e questa tesi si propone di delineare la gestione dei DSD  alla 
luce delle ultime ricerche scremate tra diversi punti di vista, a volte concordanti, a volte 
dicotomici.  
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2. EMBRIOLOGIA ED EZIOPATOGENESI 
 
2.1 Fisiologia dello sviluppo sessuale 
La determinazione del sesso è il risultato di una serie di eventi molecolari che dirigono  la 
gonade bipotenziale indifferenziata, a diventare un ovaio od un testicolo. La gonade 
bipotenziale si sviluppa dalla cresta urogenitale.  
Dalle 6-7 settimane di vita fetale, i feti di entrambi i sessi hanno due serie di canalizzazioni 
interne: i dotti Mülleriani e i dotti di Wolff. I genitali esterni a 6-7 settimane di gestazione 
appaiono femminili e includono un tubercolo genitale, le pieghe genitali, pieghe uretrale e 
un'apertura urogenitale. Durante la fase di bipotenzialità, molti geni (WT1, SF1, LHX9, 
LIM1, PAX2, GATA4, EMX2, WNT4) sono espressi a similmente bassi livelli nelle creste 
gonadiche XY e XX.  
Tuttavia, tutti sono necessari per il normale sviluppo gonadico in entrambi i sessi, con dosaggi 
genici e livelli di espressione relativa, giocando un ruolo importante nel destino sessualmente 
divergente delle gonadi. Il fattore steroidogenico 1 (SF1), il gene tipo di Gabrile (WNT4) e  il 
gene soppressore tumorale di Wilms 1 (WT1) sono espressi nella cresta urogenitale e hanno 
un ruolo nella formazione delle gonadi, reni e corteccia surrenale.  
SF1, localizzato sul cromosoma 9 p 33, è importante per la biosintesi di steroidi gonadici e 
surrenalici e per lo sviluppo del nucleo ventrale dell'ipotalamo. SF1 è espresso nella gonade 
bipotenziale di entrambi i sessi. L’espressione di SF1 continua nel testicolo in via di sviluppo, 
ma è soppresso nell'ovaio. Il gene WT1 è localizzato sul cromosoma 11 p 13 e codifica per un 
fattore di trascrizione necessario per lo sviluppo della gonade bipotenziale e dei reni. Il 
soppressore tumorale di Wilms attiva la trascrizione di SRY.  
L'evento importante nella differenziazione gonadica è la possibilità della gonade bipotenziale 
diventi un ovaio o un testicolo. I geni essenziali che interessano questo processo sono i 
seguenti: WT1, SF1, CBX2, SOX9, fattore di crescita dei fibroblasti 9 (FGF9), 
Prostaglandina D2 (PGD2), DAX1, WNT4, forkhead famiglia transcription factor 2 
(FOXL2), 1 R-Spondin (RSPO1) e β-catenina.  
Mentre SOX9, FGF9 e PGD2 hanno più attività di promozione del testicolo, DAX1, WNT4, 
FOXL2, RSPO1 e b-catenina sono prevalentemente geni ovaio-promotori. SOX9/FGF9 e 
WNT4/RSPO1 agiscono come segnali antagonisti nella precoce differenziazione gonadica. 
 
2.1.2 Differenziazione maschile: nella figura 1 sono riportati i fattori coinvolti nella 
differenziazione testicolare. Lo sviluppo fenotipico maschile può essere visto come un 
processo in due fasi: 1) formazione  del testicolo a partire dalla gonade primitiva 
(determinazione sessuale) e 2) la differenziazione dei genitali interni ed esterni dall'azione 
degli ormoni secreti dal testicolo fetale (differenziazione sessuale). Il primo passo prevede 
l'interazione di diversi fattori di trascrizione e segnalazione cellulari. 
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Figura 1                      Fattori implicati nella differenziazione testicolare. 
 
La regione del gene DAX1 su Xp21 è necessaria per sviluppo gonadico in entrambi i sessi. 
Una singola copia del DAX1 è essenziale per la formazione del cordone testicolare normale. 
Tuttavia, la sovraespressione di DAX1in un feto XY altera la differenziazione del testicolo. 
La determinazione del testicolo si verifica circa alla sesta settimana di gestazione. Il gene 
SRY che si trova sul cromosoma y (Yp11.3) avvia la determinazione del sesso di regolazione 
a valle di fattori di sesso-determinazione.  
L’espressione di diversi geni tra cui WT1,CBX2(M33), SF1, GATA4/FOG2 è fondamentale 
per l'attivazione di SRY. Il gene SRY codifica per un fattore di trascrizione unico che attiva 
un percorso di formazione del testicolo. Dopo l'espressione di SRY, SOX9 (gene di SRY-
related HMG box) l’espressione è sovraregolata nei testicoli in via di sviluppo. Il gene SOX9, 
situato sulla 7q24.3-25,1, è essenziale per lo sviluppo del testicolo. SOX9 sovra-regola i geni 
PGD2 e FGF9. FGF9 e PGD2 mantengono l’espressione di SOX9, formando un circuito 
positivo di feed-forward (inseguimento, ndt) nelle gonadi XY. L'equilibrio tra segnali FGF9 e 
WNT4/RSPO1/ β-catenina è spostato a favore di FGF9, che stabilisce il percorso maschile. 
D'altra parte, DMRT1, ATRX e DHH e diversi geni autosomici sono anche coinvolti nella 
determinazione di testicoli.  
Il secondo passo nella differenziazione di sesso maschile è un processo più semplice. La 
produzione di ormone anti-Mülleriano (AMH) dalle cellule del Sertoli e di androgeni dalle 
cellule di Leydig, in modo critico concentrazione-dipendente e tempo-dipendente, induce la 
differenziazione sessuale maschile attraverso un processo di ormonodipendenza. AMH agisce 
sul suo recettore nei dotti Mülleriani e ne causa la regressione. Il testosterone (T) agisce sul 
recettore degli androgeni (AR) nei dotti di Wolff per indurre la formazione di epididimo, 
deferente, dotti e vescicole seminali. Le cellule di Leydig producono anche insulin-like factor 
3 (INSL3, relaxin-like factor), che provoca la discesa dei testicoli nello scroto. Il testosterone  
è ulteriormente ridotto in diidrotestosterone (DHT), che agisce sul recettore degli androgeni, 
della prostata e genitali esterni e ne causa la mascolinizzazione. L’associazione di T o DHT di 
AR è necessaria per effetto degli androgeni. Coregolatori vari probabilmente interagiscono 
per attività trascrizionali di AR. Al contrario, alcuni coregolatori come i corepressori, 
reprimono le trascrizioni. 
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2.1.3 Differenziazione femminile: in Figura 2 sono riportati i fattori coinvolti nella 
differenziazione ovarica. In assenza di SRY, i precursori delle cellule di supporto 
differenziano come cellule della granulosa, iniziando così il percorso dell'ovaio. DAX1 è 
necessaria per lo sviluppo sia testicolare e ovarico, con necessità di dosaggio di espressione 
preciso del gene. La sovraespressione del gene DAX1 o WNT4/RSPO1 antagonizza la 
formazione del testicolo, blocca FGF9 WNT4/RSPO1/β-catenina e promuove l'ovarizzazione.  
Nelle gonadi XX, WNT4 domina e si traduce in un'induzione della b-catenina e silenziamento 
del FGF9 e SOX9. Lo schema di segnali del WNT4 gioca un ruolo importante nello sviluppo 
dell'ovaio e nel mantenimento, regolazione e formazione dei dotti Mülleriani e della 
steroidogenesi ovarica. WNT4 ha dimostrato di svolgere un ruolo fondamentale nello 
sviluppo del sistema riproduttivo e anche nella formazione dei reni, ghiandole surrenali, 
ghiandola pituitaria e tessuti mammari.  
L’assenza di WNT4 conduce ad uno sviluppo ovarico simil- testicolare. Al contrario, la 
sovraespressione di WNT4 nel maschio porta a inversione verso il sesso femminile. RSPO1 è 
un altro gene essenziale nella determinazione del sesso responsabile per la proteina RSPO1, 
che gioca un ruolo importante nella soppressione del gene SOX9.  
La perdita delle mutazioni di funzione nel gene umano RSPO1 nei topi provoca la formazione 
di ovotestis nel feto XX. WNT4, RSPO1 e β-catenina sembrano avere sia attività pro-ovarica 
sia anti-testicolare dai primi anni di vita embrionale, mentre FOXL2 può anche avere azioni 
simili postnatali.  
FOXL2 è espresso precocemente all'interno della cresta genitale dell'ovaio fetale e, 
postnatalmente ed in età adulta, nell’ovaio e nelle palpebre. FOXL2 è coinvolta nella 
differenziazione delle cellule della granulosa, nello sviluppo del follicolo e nel suo 
mantenimento durante la vita fertile. Dai dotti Mülleriani si formeranno le tube di Falloppio, 
l’utero ed i due terzi superiori della vagina. Nella donna, il tubercolo genitale diventa il 
clitoride, le pieghe labio-scrotali diventano le grandi labbra e le pieghe uretrali diventano le 
piccole labbra.  
Figura 2                  Fattori implicati nella differenziazione ovarica 
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L'antigene H–Y, un antigene di istocompatibilità minore maschio-specifico situato sul braccio 
lungo del cromosoma Y, si credeva essere il principale induttore  testicolare. Tuttavia, recenti 
studi hanno coinvolto diversi geni sul braccio corto del cromosoma Y, compreso il gene noto 
come regione di determinazione sessuale Y (SRY), nello sviluppo del testicolo e nella 
determinazione del sesso maschile. Il  funzionamento del gene per l'ormone anti-Mülleriano 
(AMH) è stato chiarito, ed è stata sviluppata un'analisi affidabile per la sua misurazione. È 
stato identificato il gene che codifica per il recettore degli androgeni, aumentando la 
comprensione delle sindromi da resistenza agli androgeni completa e parziale.  
Inoltre, recentemente è stato identificato il marcatore genetico che si traduce in deficit di 5-α-
reduttasi, e questa scoperta estende la nostra comprensione delle azioni del testosterone e 
diidrotestosterone (DHT). Un altro importante progetto di ricerca mostra che il percorso  di 
sviluppo femminile non è semplicemente un percorso predefinito e che diversi geni  lo 
regolano attivamente. I processi di determinazione del sesso e della differenziazione 
procedono in sequenza, come illustrato nella figura 3. Geneticamente, il sesso è determinato 
alla fecondazione, con il contributo di una Y o un cromosoma X dallo sperma. Questo 
contributo determinerà la differenziazione delle gonadi primordiali.  
Così, la presenza o l'assenza di un cromosoma Y, con il suo fattore di determinazione del 
testicolo, principalmente determina il corso della differenziazione sessuale. Questa 
differenziazione è visibile dalla 4 ° settimana di gestazione; il cariotipo XY è normalmente 
associato con differenziazione maschile, e il cariotipo XX è normalmente associato con lo 
sviluppo femmina. La completa differenziazione sessuale femminile si verifica in assenza del 
maschio determinante, ma la differenziazione femminile probabilmente è regolata da un 
percorso genetico specifico che ha origine sul braccio lungo del cromosoma X. 
Figura 3 
Modello semplificato per la differenziazione sessuale e lo sviluppo di genital interni ed esterni. 
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La presenza di un singolo cromosoma Y, anche in presenza di più di un cromosoma X, è 
sufficiente a causare lo sviluppo di un testicolo. La differenziazione testicolare di produzione 
delle cellule di Leydig e del Sertoli funzionali, si verifica dalla 7 ° settimana di gestazione ed 
è un fenomeno  rapido. Questa differenziazione rapida contrasta con lo sviluppo più lento 
delle ovaie in 20 settimane di gestazione. Alla 7 ° settimana, le cellule del Sertoli sono 
attivamente secernenti AMH e cellule di Leydig già secernono testosterone e questa 
secrezione è controllata dalla gonadotropina corionica placentare umana (hCG).  
Successivamente, la ghiandola pituitaria fetale controlla la  funzione testicolare del secondo e 
terzo trimestre. Gli embrioni indifferenziati possiedono 2 sistemi  di condotti interni, dotti 
Mülleriani (paramesonefrici) e dotti di Wolff (mesonefrici), ma la differenziazione dei 
genitali interni ed esterni è essenzialmente completa entro la fine del primo trimestre. La 
presenza di testosterone e AMH protegge il feto geneticamente maschio da femminilizzazione 
involontaria. 
Il testosterone secreto localmente, promuove lo sviluppo del dotto di Wolff omolaterale 
nell'epididimo, dotto deferente, dotto eiaculatorio e vescicola seminale. La produzione di 
testosterone di ogni testicolo non ha alcun effetto sullo sviluppo del dotto di Wolff sul lato 
opposto. L’AMH prodotta dalle cellule del Sertoli provoca la regressione del dotto mülleriano 
omolaterale. Simile al controllo locale del dotto di Wolff,  la regressione del dotto mülleriano 
è dipendente dalla secrezione locale di AMH e influenzata dalla secrezione di AMH dal 
testicolo controlaterale.  
Così, le differenze nella secrezione di testosterone o AMH da 2 gonadi possono causare la 
presenza di condotti interni maschili su di un lato e strutture femminili sul lato opposto.  Così 
come  la differenziazione maschile del dotto interno richiede alta concentrazione locale di 
testosterone, una femmina virilizzata con ovaie ha ancora strutture interne normalmente 
femminili. L’esposizione ad androgeni dei feti di sesso femminile  in gestazione precoce, 
prima della 12 ° settimana, può portare a un grado variabile di virilizzazione (classificazione 
di Prader), come illustrato nella tabella 1; tuttavia, la fusione labioscrotale non può essere 
completata prima della 12ma  settimana. 
Tabella 1       Grado di virilizzazione dei genitali esterni secondo la classificazione di Prader. 
Classificazione                                caratteristiche 
Type 1 (P-1) Clitoral hypertrophy 
Type 2 (P-2) Clitoral hypertrophy, urethral and vaginal orifices present, but very near 
Type 3 (P-3) Clitoral hypertrophy, single urogenital orifice, posterior fusion of the labia 
majora 
Type 4 (P-4) Penile clitoris, perioneoscrotal hypospadias, complete fusion of the labia 
majora 
Type 5 (P-5) Complete masculinisation (normal-looking male genitalia) but no palpable 
testes 
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La mancanza di AMH (ormone anti-mulleriano), così come l'insensibilità all’ AMH, è nota 
per produrre la “sindrome del dotto mülleriano persistente”. Un recente studio riporta che i 
maschi con un cariotipo 46, XY possono essere caratterizzati dalla presenza di tube di 
Falloppio e un utero; i genitali esterni di questi individui XY hanno aspetto maschile, e la 
funzione testicolare è normale. 
Tradizionalmente, l'aspetto dei genitali esterni indica l'assegnazione di genere appropriato, 
anche se nuove tendenze impongono studi più seri (es. cariotipizzazione e test di stimolazione 
ormonale) prima di assegnare appropriatamente il genere sessuale (specialmente per evitare 
riassegnazioni successive). Lo sviluppo maschile dipende dalla secrezione di testosterone 
adeguata (diversi livelli a seconda del periodo di crescita), dal metabolismo periferico del 
testosterone in diidrotestosterone (DHT) e, non ultimo, dalla risposta del tessuto periferico 
allo stimolo androgenico (cfr. Cap. 8).  
I genitali esterni maschili si differenziano in risposta a DHT, che è formato dalla pelle 
genitale e da altre strutture sensibili dal metabolismo del testosterone (grazie all’azione 
dell'enzima 5-α-reduttasi). La presenza del DHT provoca l'allungamento del tubercolo 
genitale, la fusione delle pieghe genitali a forma di pene, la fusione delle pieghe labioscrotali 
per formare lo scroto e la formazione della prostata. La risposta di queste strutture al DHT 
richiede la presenza di un recettore androgeno intracellulare normalmente funzionante.  
La formazione dei genitali esterni maschili può dirsi completa alla fine del 1 ° trimestre. Dopo 
il 1 ° trimestre, l’ulteriore sviluppo consiste solo nella crescita del pene e nella discesa dei 
testicoli nel sacco scrotale. Entrambi questi sviluppi dipendono dai livelli di gonadotropina 
ipofisaria fetale. Nella femmina normale, i genitali esterni non si differenziano in anatomia 
maschio-specifico; il tubercolo genitale rimane piccolo e si trasforma nel clitoride, le pieghe 
genitali e labioscrotali rimangono separate (non si fondono) per formare,  rispettivamente, le 
piccole labbra e le grandi labbra. 
È importante comprendere la fisiologia e l'embriologia di determinazione del sesso e della 
differenziazione sessuale, ma è anche essenziale conoscere le diverse cause di DSD; molte di 
queste cause sono indicate nella tabella 2,ordinate secondo il cariotipo. La maggior parte dei 
pazienti che nascono con ambiguità genitale sono noti per avere DSD 46,XX  o 46,XY. Gli 
individui 46,XX DSD (precedentemente conosciuti come femmina-pseudoermafrodita), 
hanno ovaie normali e gli organi interni femminili sono presenti; tuttavia, ci sono gradi 
variabili di virilizzazione dei genitali esterni tra individui differenti.  
L’iperplasia surrenale congenita, a causa di un deficit dell'enzima 21-α-idrossilasi o carenze 
degli enzimi 11-β-idrossilasi e 3-β-idrossisteroido deidrogenasi, costituiscono la maggior 
parte dei casi DSD. L’iperplasia surrenale congenita non è una rara condizione autosomica 
recessiva; è prevalente, ad esempio, nella popolazione araba a causa di un alto tasso di 
accoppiamenti consanguinei. Nelle altre popolazioni comunque la CAH mantiene la sua 
importanza ed è spesso legata allo sviluppo anomalo dei genitali, costituendone una fetta 
importantissima e da attenzionare, soprattutto per le conseguenti crisi di perdita di sali. 
Saedi-Wong et al.  segnalano un'elevata prevalenza di iperplasia surrenale congenita (54,3%) 
tra la popolazione dell’Arabia Saudita. C’è da tener presente che spesso gli individui 46,XY 
DSD (precedentemente noti come pseudoermafrodita maschio) sviluppano dei testicoli 
normali ma con incompleta virilizzazione successiva (genitali esterni maschili ipo-
mascolinizzati): questo è dovuto ad  una varietà di cause ed il dibattito sulla causa “principe” 
è ancora in corso. 
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Tabella 2     Cause maggiori di DSD in accordo con il cariotipo. (Al Jurayyan N. et al) 
 
46,XX Karyotype 
 
46,XX DSD 
 
 Congenital adrenal 
hyperplasia (CAH) 
 
 ○ Enzyme deficiency  
o 21α-hydroxylase 
o 11β-hydroxylase 
o 3β-hydroxysteroid 
dehydrogenase 
 Ovarian/adrenal tumours 
(mother–child) 
 
 Exposure to exogenous 
medication (synthetic 
progestin preparation) 
 
Ovotesticular   
 
 
46,XY Karyotype 
46,XY DSD  Lack of synthesis of 
testosterone 
 ○ Testicular differentiation  
o pure gonadal 
dysgenesis 
o absence of Leydig 
cells or luteinising 
hormone receptor 
o testicular regression 
o gonadotrophin 
hormone deficiency 
 ○ Enzyme deficiency in 
testosterone pathway  
o 20,22-desmolase 
o 17,20-lyase 
o 3β-hydroxysteroid 
dehydrogenase 
o 17α-ketoreductase 
 Lack of synthesis of 
dihydrotestosterone 
 ○ 5α-reductase deficiency 
 End-organ-unresponsiveness 
(resistance) 
 ○ Partial 
 ○ Complete 
Multiple or local congenital anomalies and Ovotesticular DSD 
 
Mixed Karyotype 
Ovotesticular DSD 46,XX/46,XY 
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3. ASPETTI MEDICO LEGALI 
3.1 Prospettiva Europea e Statunitense 
Ho preferito riunire queste due prospettive in quanto sia all’interno della Comunità Europea 
che all’interno degli U.S.A. le linee guida sono simili e spesso vaghe: ne risultano due linee di 
pensiero perfettamente miscelate, riflettendo le diverse culture d’appartenenza dei vari Stati. 
Prospettiva A): correzione chirurgica precoce, anche solo per estetica e/o comfort familiare. 
Prospettiva B): aspettare fino a che il/la paziente  siano abbastanza adulti da poter giudicare e 
quindi esprimere un consenso riguardo a tempi e modi della chirurgia genitale, limitando gli 
interventi precoci a quelli strettamente necessari (spesso correzioni urologiche).  
Nei capitoli seguenti cercherò di fornire una visione quanto più accurata possibile dei metodi 
e procedure chirurgiche e nei loro outcomes, ma cercherò anche di fornire adeguate basi per 
una nomenclatura revisionata e per una comprensione embriologica ed eziologica del DSD, 
nonchè nel sostegno psicologico necessario alle familie coinvolte. Nell’ottica della 
formazione di noi infermieri, come si evincerà in seguito, sono tutti fattori inestricabilmente 
legati che porteranno ad un outcome “globale”(es. se si comprende la causa eziologica si può 
impostare una terapia piuttosto che un altra o prevedere l’evoluzione del DSD fino alla 
pubertà e quindi decidere cosa e quando corregere chirurgicamente). 
Dietro tutto ciò abbiamo una familia (col suo peculiare background culturale) che soffre (e 
questo è un punto comune a tutte le culture) e che se non ci vede preparati al problema, se 
percepisce della stigmatizzazione, ne risentirà fortemente e qualsiasi decisione lascerà 
strascichi che si rfletteranno sull’outcome del loro bambino.  
 
3.2 Prospettiva Islamica 
Le attuali raccomandazioni islamiche, presentate dal Consiglio Ulama senior in Arabia 
Saudita, nonché le esperienze di medici locali producono una serie di orientamenti generali 
molto utili. Queste raccomandazioni sono tradotte come segue:  
1. Un'operazione di cambiamento di sesso (cioè, convertendo qualcuno con un genere 
completamente sviluppato per il sesso opposto) è totalmente vietato, ed è anche considerato 
criminale secondo il Sacro Corano e detti del profeta. 
 
2. Coloro che hanno gli organi maschili e femminili richiedono ulteriori indagini e se la prova 
è più suggestiva di un genere maschile, è ammissibile trattare l'individuo medicalmente (con 
ormoni o chirurgia) per eliminare la sua ambiguità e crescerlo come un maschio. Se la 
prova è suggestiva di un genere femminile, è ammissibile  trattarla  medicalmente (con 
ormoni o chirurgia) per eliminare la sua ambiguità e allevarla come una femmina. 
 
3. I medici devono spiegare i risultati delle indagini mediche ai tutori del bambino e se gli 
esami indicano che il bambino è maschio o femmina, così che i tutori siano ben informati. 
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3.3 Prospettiva genitoriale 
Ci sono stati relativamente pochi studi sistematici su come primi interventi e interazioni tra 
operatori sanitari e la famiglia possono influenzare la qualità della vita delle persone affette 
o i loro genitori. Uno studio (Wisocky T. & Gavin L.) riguardante genitori di bambini 
(prevalentemente 46,XY) con DSD, mostrano che 19% e 13%, rispettivamente, segnalano lo 
stress come clinicamente significativo per la genitorialità e diminuita capacità di coping 
adattivo e altri studi meno ampi hanno percentuali diverse ma sempre significativamente alte.  
Nessun intervento risulta davvero “riuscito” se non si interviene il più  precocemente 
possibile, qualunque operatore sia coinvolto, ma non tanto a livello chirurgico quanto a quello 
psicologico e di sostegno morale. 
È interessante notare che queste valutazioni self-report erano estranee al grado di 
mascolinizzazione/femminilizzazione dei genitali esterni del nascituro. Altre prove dell'onere 
della condizione medica DSD sulla famiglia si riflettono nell'osservazione che oltre il 60% di 
questi genitori avevano difficoltà  a discutere la condizione del loro bambino con parenti e 
amici e 68% erano preoccupati che il DSD ne avrebbe comportato la stigmatizzazione.  
Più il problema sarà poco conosciuto, più i vantaggi di un’apertura verso altri resteranno celati 
e non sfruttati dai familiari. Uno dei motivi che mi ha spinto a compilare una tesi su questo 
argomento è che pur non trattandosi di una malattia rara propriamente detta, viene percepita 
come tale ed inoltre la sua divulgazione, spesso anche in ambito formativo universitario non è 
correlata all’importanza della patologia DSD 
Simili lacune nella nostra conoscenza si estendono alle reazioni dei genitori per primi 
interventi medici. Anche se la chirurgia precoce può, in alcuni casi, essere necessaria per 
consentire la libera uscita urinaria senza infezioni o per eliminare il rischio di malignità 
potenziale connesso con gonadi disgenetiche, la precocità delle procedure è stata giustificata 
anche come una strategia per alleviare la sofferenza dei genitori e ridurre il rischio di 
stigmatizzazione, nonostante la mancanza di prove sistematiche a sostegno di questa 
convinzione. 
La comprensione dei genitori delle opzioni di Fisiopatologia e trattamento DSD subito dopo 
la nascita del bambino ha ricevuto scarsa attenzione. Ad esempio, rimangono in gran parte 
inesplorate concettualizzazioni dei genitori del rapporto tra indici biologici dello sviluppo 
sessuale (cioè, cariotipo, determinazione gonadica, produzione di ormoni sessuali e genitale 
fenotipo) e differenziazione psicosessuale: l’infermiere, da sempre anello di congiunzione tra 
medici e familiari, deve farsi carico di rendere comprensibili delle spiegazioni complicate.  
Lo stesso vale per il punto di vista dei genitori sui legami tra l'attribuzione del sesso e la 
necessità di chirurgia genitale, vantaggi e svantaggi della divulgazione di DSD del bambino a 
parenti e amici ed esperienze dei genitori con i fornitori di assistenza sanitaria durante le 
prime fasi di accertamento DSD e gestione clinica. 
Modelli teorici di regolazione su patologie croniche congenite, riconoscono influenze 
parentali critiche sulla regolazione della persona interessata durante l'infanzia e oltre. Rapporti 
recenti sottolineano la tensione vissuta dai genitori dei neonati e dei bambini nati con DSD; 
tuttavia, informazioni più complete sono necessarie per quanto riguarda le esperienze dei 
genitori durante i periodi decisionali diagnostici iniziali associati al DSD.  
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4.  NOMENCLATURA E CLASSIFICAZIONE DEI DSD 
4.1 Dilemma della nomenclatura preesistente 
In precedenza, i disordini intersessuali erano stati suddivisi in tre gruppi principali come: 1) 
associato a disgenesia gonadica, 2) associato alla ipovirilizzazione di individui 46,XY e 3) 
condizioni associate con virilizzazione prenatale di soggetti di 46, XX. Invece di usare i 
termini controversi o confusi come "intersex", "ermafroditismo" la dichiarazione di consenso 
ha raccomandato una nuova tassonomia basata sul termine omnicomprensivo, "DSD". Questa 
ampia categoria comprende entità comuni, come la sindrome di Turner e sindrome di 
Klinefelter, nonché malattie rare come Estrofia cloacale e aphallia. Un incontro 
multidisciplinare di esperti medici e nonmedical a Chicago nel 2005, ha stabilito una 
nomenclatura riveduta e raccomandazioni di trattamento nei soggetti con disturbi della 
differenziazione sessuale (DSDs). I DSDs sono definite come condizioni congenite associate 
con sviluppo atipico del sesso cromosomico, gonadico o anatomico. I progressi nella 
comprensione molecolare delle cause genetiche dello sviluppo sessuale anomalo e maggiore 
consapevolezza delle questioni etiche e di trttamento del  paziente hanno richiesto il riesame 
della nomenclatura preesistente. Una classificazione proposta è quella in cui i DSD associati 
ad anomalie del cromosoma sessuale (cromosoma sessuale DSD) sono state separate da DSD 
con un complemento del cromosoma normale (46, XX DSD e 46, XY DSD). Il termine 
stigmatizzante “intersex” è stato sostituito da un termine più generale e descrittivo, DSD.  
4.2 Nuova classificazione basata sul consenso di Chicago 
La tabella 1  riassume la nuova tassonomia e la tabella 2 Mostra l'applicazione delle nuove 
nomenclature in situazioni cliniche. La specificità diagnostica per la completa definizione di 
DSD utilizza la conoscenza del cariotipo, cioè sul riconoscere il ruolo centrale dell'analisi del 
cariotipo nelle indagini di DSDs. Le pubblicazioni di sintesi originale del consenso di 
Chicago non hanno fornito precise classificazioni di DSDs; Pertanto si evidenzia incoerenza 
esistente tra le classificazioni DSD utilizzate da ciascun ricercatore. Un’ulteriore 
classificazione clinica basata su un difetto genetico primario è preferita quando disponibile 
perché più chiaramente in grado di predire i risultati specifici per la malattia. Anche se ci sono 
potenziali critiche alla nuova nomenclatura, la terminologia DSD è stata generalmente 
accettata e ora è comunemente usata in conferenze, nella letteratura scientifica e anche nei 
libri di testo di endocrinologia. Per citare un esempio, la società internazionale per ipospadia e 
disordini intersessuali, ha  intitolato il Congresso mondiale "Ipospadia e Disordini dello 
Sviluppo Sessuale". 
Tabella 1  Nomenclatura precedente e revisionata. (Consenso di Chicago, 2005) 
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La Lawson Wilkins Pediatric Endocrine Society (LWPES) e la società europea per il gruppo 
di consenso endocrinologia pediatrica (ESPE) hanno proposto la classificazione di DSDs in 
tre raggruppamenti:  
1) Cromosoma sessuale DSDs (45, X Turner e varianti, 47, XXY Klinefelter e varianti, 45 X 
/ 46XY  disgenesia gonadica mista (MGD) e cromosomal ovotesticular DSD "XX/46XY tipo 
chimerico o tipo mosaico"); 
 2) 46, XY DSDs (disturbi dello sviluppo testicolare) o disturbi nella sintesi di androgeni o 
della loro azione;   
3) 46, XX DSDs (disturbi dello sviluppo dell'ovaio o androgeni fetali in eccesso) Tabella 2.  
Un’ulteriore classificazione basata sui complementi dei cromosomi sessuali è stata 
consigliata, ma non chiaramente definita. È riconosciuto che alcune condizioni non rientrano 
esattamente in una specifica categoria diagnostica o possono essere messe in più di una 
categoria. La nomenclatura DSD recentemente ha diviso "ovotesticular DSD" 
(precedentemente definito vero ermafroditismo) in 46, XY ovotesticular DSD, 46, XX 
ovotesticular DSD e cromosomal ovotesticular DSD (46, XX/46, XY chimerismo o 45, X / 
46, XY tipo mosaico).  
Tabella 2  Classificazione dei DSD. (proposta dal Consenso di Chicago del 2005) 
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4.3 Cromosoma sessuale DSDs 
45,X Turner e varianti, 47,XXY Klinefelter e varianti, 45 X / 46XY MGD, cromosomal 
ovotesticular DSD (tipo chimerico 46XX/XY o mosaicismo). Questo tipo di DSDs è associato 
a un'anomalia numerica del cromosoma sessuale X che porta ad un anormale sviluppo 
gonadico. Cromosoma sessuale DSD è stato precedentemente definito come disgenesia 
gonadica, nella maggior parte dei pazienti in questo gruppo. Se un testicolo è mal formato, 
viene chiamato “testicolo disgenetico”, e se un ovario è mal formato, si chiama “striscia 
gonadica”. Un paziente con un cromosoma Y è ad alto rischio di sviluppare un tumore in una 
striscia o gonade disgenetica. Le sindromi di Klinefelter e Turner (TS) sono le anomalie 
cromosomiche del sesso più frequentemente riscontrate. Più della metà delle ragazze con TS 
hanno un mosaicismo cromosomico. Il genotipo più comune della sindrome di Klinefelter è 
XXY, anche se esistono varianti con differenti numeri del cromosoma X. 
Nei pazienti con 45 X/46XY MGD, i segni clinici sono estremamente variabili, andando dalla 
parziale virilizzazione e genitali ambigui alla nascita ad un fenotipo completamente maschio o 
femmina. La caratteristica più comune di MGD è lo sviluppo asimmetrico dei testicoli, spesso 
con un testicolo disgenetico su un lato e una striscia gonadica sull’altro. Possono essere 
presenti anche genitali interni ed esterni asimmetrici. La presenza di linee cellulari 45 X sono 
frequentemente associate a riarrangiamenti del cromosoma Y (comunemente dicentrico e 
cromosoma ad anello), che può anche avere un impatto sul fenotipo. Il cromosomal 
ovotesticular DSD (tipo chimerico o mosaico) è associato sia con tessuti ovarici che testicolari 
trovati sia nella stessa gonade che nelle due gonadi diverse, comead esempio nel  46, XX e 
46, XY ovotesticular DSD. Il dotto genitale si sviluppa in accordo con la gonade omolaterale.  
4.4    Disturbi 46,XY dello sviluppo sessuale (46,XY DSD) 
Il termine "maschio pseudoermafrodita" venne usato per descrivere i pazienti con genitali 
esterni mascolinizzati in modo incompleto, in possesso di un cromosoma XY. Il DSD 46, XY 
può sia risultare da disturbi dello sviluppo testicolare che da disturbi nell’azione di 
sintesi/captazione degli androgeni. Questi pazienti sono caratterizzati da genitali esterni 
ambigui o femminili, causati da incompleta mascolinizzazione intrauterina. Gonadi  maschili 
sono palpabili nella maggior parte dei pazienti con DSD 46, XY. Molte alterazioni 
nell'espressione di geni coinvolti nella cascata di determinazione testicolare possono causare 
anomalie dello sviluppo gonadico e, di conseguenza, i DSD 46, XY (forme complete o 
parziali di disgenesia gonadica con o senza fenotipo sindromica, ovotesticular DSD, sindrome 
da regressione testicolare). Il fallimento di determinazione  testicolare esita nello sviluppo del 
fenotipo femmina, mentre alterazioni genetiche con conseguente parziale sviluppo testicolare 
possono dare origine a un ampio spettro di incompleta mascolinizzazione. Una parziale 
disgenesia gonadica 46, XY, caratterizzata da una parziale differenziazione testicolare e 
genitali ambigui,è spesso osservata nel periodo neonatale. La mutazione nel gene WT1 
provoca sindrome di Denys-Drash (senza utero) o sindrome di Frasier (con utero) 
caratterizzata da 46, XY (parziale disgenesia gonadica) e grave disfunzione renale, con o 
senza tumore di Wilms. La disgenesia gonadica completa in individui 46, XY (sindrome di 
Swyer) è caratterizzata da un fenotipo femminile con pieno sviluppo dei genitali femminili, 
con strutture mülleriane e striscie gonadiche normalmente sviluppate. Queste striscie vengono 
rimosse a causa della loro associazione con Gonadoblastoma. In generale, questi pazienti si 
presentano dal medico a causa della pubertà ritardata. Nell'agenesia gonadica (sindrome dei 
vanishing testis, regressione testicolare) i ragazzi si presentano con normali genitali maschili, 
il che indica che devono avere avuto funzione testicolare e anorchia bilaterale nel periodo 
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fetale. Il difetto di ormoni peptidici e loro recettori, nonché i tempi di esposizione ormonali 
sono anche fondamentali per lo sviluppo maschile appropriato. L’aplasia/ipoplasia delle 
cellule Leydig, a causa di anomalie nel recettore hCG/LH, e difetti della biosintesi di T 
(deficit di STAR, P450scc deficit, b 3 idrossisteroido deidrogenasi tipo II, deficit di 17a-
idrossilasi e 17,20-liasi, deficit isolato di 17,20-liasi, difetto di "gene POR" P450 
ossidoreduttasi, 17b-idrossisteroido deidrogenasi III) producono difetto di sintesi di 
androgeni. Molti bambini gravemente affetti da difetti del gene POR di entrambi i sessi hanno 
genitali ambigui. I maschi sono ipovirilizzati a causa di difettosa attività 17,20-liasi di 
P450c17. I disturbi recettoriali di AMH e AMH esitano nella sindrome persistente di dotto 
Mülleriano (PMD). La PMD è ereditata in modo autosomico recessivo sesso-limitato ed è 
causata da una mutazione nei geni AMH o nei recettori AMH. La deficienza di 5a-reduttasi di 
tipo 2 e forme complete o parziali delle sindromi di insensibilità androgenica, provocano 
sempre disturbi dell'azione degli androgeni. 
4.5 Disturbi 46, XX dello sviluppo sessuale (46, XX DSD) 
Il termine “pseudoermafrodita femminile” era usato per descrivere i pazienti con cariotipo 
46,XX e mascolinizzazione dei genitali esterni. Attualmente, questi disturbi sono descritti 
come 46,XX DSD. Il  DSD 46,XX può derivare sia da disturbi dello sviluppo dell'ovaio che 
da  eccesso di androgeni fetali. Nei pazienti 46,XX, la positività ad SRY, WNT4, RSPO1, 
difetti del gene β-catenina e duplicazione del gene SOX9,  portano alla formazione del 
testicolo all'interno dell'ovaio (striscia gonadica, testicolo disgenetico o ovotestis). Una sola 
copia del gene WNT4 nelle donne causa anomalie Mülleriane, anmalie renali (ad es. agenesia 
renale) ed eccesso di androgeni. Il loro fenotipo  è simile a quello dei pazienti con la sindrome 
di Mayer-Rokitansky-Küster-Hauser (MRKH). Con assenza di entrambe le copie di questo 
gene, le donne mostrano il sesso maschile e sindrome SERKAL (donna con inversione al 
sesso maschile; disgenesia renale, surrenalica e del polmone). RSPO1 è essenziale per la 
determinazione del sesso e la differenziazione della pelle. Mutazioni del gene RSPO1 portano 
a inversione sessuale XX, ipercheratosi palmo-plantare e predisposizione al carcinoma a 
cellule squamose della pelle. Le mutazioni di FOXL2  determinano una varietà di fenotipi, da 
adulto porterà insufficienza ovarica per il mancato sviluppo delle striscie gonadiche. 
Mutazioni di FOXL2 sono anche responsabili della sindrome Blefarofimosi-ptosi-epicanto 
inverso (BPES) e possono essere associate a insufficienza ovarica prematura. Disgenesia 
ovarica  in coesistenza con sordità neurosensoriale è diagnosticata come sindrome di Perrault. 
In ovotesticular DSDs, il cariotipo più comune è 46,XX, seguito da 46,XX/46,XY 
chimerismo o mosaicismo e 46,XY. La maggior parte dei 46,XX ovotesticular DSDs sono 
SRY negativi, e non sono ancora stati identificati i geni responsabili. Un gene mutato a valle 
della cascata di determinazione sessuale è indicato come probabile causa della determinazione 
testicolare. Il DSD testicolare 46,XX è distinto dall’ ovotesticular DSD XX ed è associato con 
habitus maschile, testicoli piccoli, azoospermia e nessuna evidenza di utero o ovaie. Le 
femmine virilizzate, con due ovaie, cariotipo XX e genitali ambigui sono solitamente esposte 
ad androgeni genitali esterni di origine fetale o androgeni di origine materna. La maggior 
parte dei neonati 46,XX virilizzati avranno iperplasia surrenale congenita (CAH, più 
comunemente 21a-idrossilasi e 11b-idrossilasi o raramente deficit di 3b-idrossisteroide 
deidrogenasi). L’apparente deficit combinato di P450c17 e P450c21 è una variante rara di 
CAH. Le mutazioni del gene POR causano steroidogenesi disordinata con virilizzazione 
prenatale senza peggioramento della virilizzazione postnatale nei feti femmine. Citocromo 
POR è una proteina che trasferisce elettroni da NADPH per tutti gli enzimi microsomiali del 
citocromo P450 e 3 enzimi steroidogenici, cioè P450c17 (17a-idrossilasi/17,20 liasi), 
P450c21 (21-idrossilasi) e P450aro (aromatasi). Neonati femminili gravemente affetti per 
gene POR sono virilizzati a causa della difettosa attività della aromatasi e per la diversione di 
17-idrossiprogesterone (17OHP) in DHT attraverso la via retrograda ("backdoor") per gli 
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androgeni che bypassano il dihydroepiandrosterone (DHEA), androstenedione (A) e 
testosterone. Molti neonati affetti, presentano anche la sindrome di malformazione scheletrica 
di Antley-Bixler (ABS) caratterizzata da craniosinostosi e sinostosi radio-omerale o radio-
ulnare. Cause più rare di eccesso di androgeni fetali in bambini XX sono: ingestione materna 
di androgeni, malattie materne virilizzanti, deficit di aromatasi fetoplacentare, deficit di 
solfatasi, luteoma virilizzante della gravidanza, mutazione dei recettori glucocorticoidi. Il 
deficit di aromatasi è raro negli esseri umani. Le Aromatasi sono gli enzimi che catalizzano la 
conversione di androgeni in estrogeni, e se non sono funzionanti a causa di una mutazione di 
inattivazione, gli estrogeni non possono essere sintetizzati. Se il feto è privo di attività di 
aromatasi, il  DHEA, prodotto dalle ghiandole surrenali fetali non può essere convertito in 
estrogeni dalla placenta e viene convertito in Testosterone perifericamente. Questo si traduce 
nella virilizzazione del feto e della madre. Ovaie cistiche e maturazione ossea ritardata 
possono verificarsi durante l'infanzia e l'adolescenza in queste ragazze. Si possono presentare 
in età puberale con amenorrea primaria, incompleto sviluppo del seno, tranne in casi di 
parziali di virilizzazione e ipogonadismo ipergonadotropo. Il deficit di Sulfotransferrasi è una 
causa monogenica di iperandrogenismo. Il sulfotransferrasi DHEA, noto come SULT2A1, 
converte il precursore di androgeni DHEA, nel suo estere solfato inattivo, DHEAS. Se questo 
percorso è bloccato, molto più DHEA può essere convertito in androstenedione e può 
verificarsi iperandrogenismo.  
4.6 Chimerismo 
Durante la diagnosi prenatale, la simultanea presenza di 46, XX e 46, linee cellulari XY è 
osservato nello 0,24% di colture di cellule di liquido amniotico (Lillian, 1998). Più spesso, la 
presenza di una linea femminile XX in un campione XY, deriva da contaminazione materna, 
ma sono stati segnalati rari casi di chimerismo (Hunter et al., 1982; Lawce, 1985; Freiberg et 
al., 1988; Amor et al., 1999; Yaron et al., 1999 Pinhas-Hamiel et al., 2002; Simon-Bouy et 
al., 2003; Chen et al., 2005).  
Il chimerismo deriva dalla fusione di due zigoti differenti in un singolo embrione, a differenza 
del mosaicismo, che deriva da un errore mitotico in un unico zigote (de Grouchy, 1980). Nel 
1962, Gartler et al ha descritto il primo caso di chimerismo. Da allora, circa 30 casi sono stati 
riportati in letteratura. Pochissimi casi sono stati studiati utilizzando marcatori microsatellite, 
al fine di individuare il meccanismo genetico coinvolto. Solo un piccolo numero di pazienti 
chimerici con un cariotipo 46, XX/46, XY sono stati segnalati fino ad oggi.  
Nella maggior parte dei casi, questa condizione è stata diagnosticata alla nascita, a causa della 
presenza di ambiguità dei genitali esterni. Questi casi rappresentano circa il 13% dei veri 
ermafroditi (Danon, 1996). Lo spettro fenotipico di questi pazienti varia da normali genitali 
esterni maschili o femminili (Froesch et al., 1983; Freiberg et al., 1988; Bromilow and 
Duguid, 1989) a diversi gradi di genitali ambigui (Fitzgerald et al., 1979; Farag et al., 1987; 
Poissonnier et al., 1987; Green et al., 1994; Hadjiathanasiou et al., 1994; Sawai et al., 1994). 
Solo pochi casi 46,XX/46, XY sono stati segnalati in individui con normali genitali esterni.  
Molto spesso i pazienti sono sterili, anche se, raramente, hanno potuto concepire,sia da 
uomini (Watkins et al., 1981; Schoenle et al., 1983) che da donne (Bromilow and Duguid, 
1989; Verp et al., 1992). Nel periodo prenatale, la constatazione di una miscela di cellule 
46,XX e di 46,XY nella coltura di liquido amniotico è osservata con una frequenza dello 0,24 
% (Lillian, 1998). La contaminazione di cellule materne nel fluido amniotico del feto maschio 
spiega la grande maggioranza dei casi. Altri casi di cariotipo 46,XX/46,XY possono derivare 
da errori di laboratorio dovuti a  contaminazione incrociata di due campioni. La morte di un 
gemello maschio (un gemello “evanescente”) può non  produrre la presenza di cellule XX e 
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XY nel liquido amniotico (Lillian, 1998). Dopo aver escluso queste ipotesi, la diagnosi di 
chimerismo o mosaicismo può essere proposta (Malan et al., 2006). Di solito, gli individui 
con un cariotipo 46, XX/46, XY sono considerati come chimera, piuttosto che mosaici, anche 
se non è stata fornita un'analisi molecolare. Un mosaico contiene cellule geneticamente 
diverse, provenienti da un unico zigote. È il risultato di un errore mitotico durante la prima 
divisione blastomerica o in una fase successiva.  
A nostra conoscenza, Niu et al (2002) ha segnalato il primo caso di mosaicismo dimostrato a 
livello molecolare in un ermafrodita individuale (46, XX [39] / 46, XY [9]). Studi molecolari 
hanno mostrato un unico contributo materno (cioè un set aploide di cromosomi materni) ed un 
unico contributo di alleli paterni (cioè un set aploide di cromosomi paterni). Il chimerismo è 
una condizione rara dove linee cellulari provengono da due zigoti distinti e si pensa possa 
derivare dalla fecondazione di due ovociti da due spermatozoi e successiva fusione di due 
zigoti in un singolo embrione. Questa condizione è chiamata chimera tetragametica.  
Diversi studi molecolari hanno confermato questo meccanismo (Green et al., 1994; Uehara et 
al., 1995; Bonthron, 1997; Strain et al., 1998; Yu et al., 2002). In questi casi, si osserva un 
doppio contributo paterno (cioè due differenti set aploidi di cromosomi paterni) e un doppio 
contributo materno (cioè due differenti set aploidi di cromosomi materni). Tuttavia, quattro 
alleli si trovano solo in alcuni loci, poiché i due ovociti e gli due spermatozoi condividono dei 
cromosomi.  
Vale la pena notare che le tecniche di procreazione medicalmente assistita sono state effettuati 
nei casi di Bonthron et al (1997) e Strain et al (1998). È probabile che queste nuove 
tecnologie aumentino il rischio di chimerismo, poiché diversi embrioni vengono trasferiti 
solitamente per migliorare le possibilità di gravidanza. Inoltre, l’elevata età materna è un 
fattore che favorisce il gemellaggio dizigote (Hankins and Saade, 2005) e di conseguenza il 
rischio di chimerismo. La fertilizzazione del secondo corpo polare è un altro meccanismo. È 
stata discussa da diversi autori, ma mai confermata a livello molecolare (Chen et al., 2005).  
Studi molecolari, utilizzando marcatori microsatellite, dovrebbero rivelare in questa 
situazione un doppio contributo paterno e unico contributo materno, ad eccezione di marcatori 
localizzati alle estremità telomerica dei cromosomi a causa del crossing over durante la 
profase I meiosica. Un gran numero di marcatori polimorfici è necessario per confermare 
questa ipotesi.  
L'ultimo meccanismo riportato da Giltay et al (1998) consiste nella fecondazione di un ovulo 
da due spermatozoi: una divisione di una femmina pronucleata produce due nuclei identici, 
che vengono fecondati da due spermatozoi. Pertanto, l'analisi del genotipo mostrerà un 
singolo contributo materno e un doppio contributo paterno. Un meccanismo leggermente 
diverso è stato proposto da Ceppo et al (1995): la divisione del nucleo aploide risultano in due 
cellule identiche. Un nucleo è fecondato da uno spermatozoo mentre c'è un diploidizzazione 
(endoreplicazione) dell’altra cellula.  
La consulenza genetica prenatale è molto difficile in questi casi. Dev’essere discussa la 
possibilità di ambiguità sessuale, infertilità e Gonadoblastoma. Da notare che l'intelligenza è 
normale. Per osservare i genitali esterni del feto, l’ecografia dettagliata è molto utile (Jouannic 
et al., 2005). Purtroppo, le rispettive proporzioni di linee cellulari 46, XX e 46, XY osservate 
nel sangue fetale o nel liquido amniotico non consentono di prevedere la natura dei genitali 
interni ed esterni del feto.  
 
23 
 
5. ASSEGNAMENTO DEL GENERE 
 
5.1 Fattori influenzanti 
L’incertezza di genere è una dolorosa notizia per le famiglie. Quindi, l'attribuzione del sesso 
in un neonato con genitali ambigui è considerato come un intervento medico e chirurgico di 
emergenza e si raccomanda l’attribuzione del sesso appena possibile. Fattori determinanti da 
considerare quando si parla di attribuzione del sesso includono diagnosi, aspetto genitale, 
potenziale di fertilità, opzioni terapeutiche e/o chirurgica e punto di vista familiare o 
circostanze relative a pregiudizi culturali. 
 
5.2 Attribuzione del sesso secondo specifica diagnosi 
Quando può essere fatta una diagnosi specifica,  l'attribuzione del sesso può essere basata su 
dati di risultato. La dichiarazione di consenso di Chicago non include raccomandazioni di 
assegnazione genere-specifica per tutte le diagnosi, ma alcuni partecipanti al consenso hanno 
fornito indicazioni più specifiche.  
Il 90% degli individui 46,XX con CAH, femminilizzati, mantengono un'identità di genere 
femminile assegnato e non si sentono disforici. Pertanto, vi è accordo tra i professionisti della 
sanità ad allevare questi pazienti come femmine.  
Tutti i pazienti con 46,XY  e completa sindrome di Morris (CAIS), che sono femminilizzati 
nell'infanzia si identificano come femmine e c'è accordo per allevare questi pazienti come 
femmine.  
Oltre il 60% dei pazienti com 5 α-reduttasi femminilizzati nell'infanzia avranno virilizzazione 
nella pubertà e tutti i maschi “assegnati” vivono come maschi e, inoltre, metà dei pazienti con 
deficit di 17 β-idrossisteroide deidrogenasi 3 femminilizzati in tenera età, in definitiva 
cambieranno il loro genere. Pertanto, si raccomanda di discutere con le famiglie, al momento 
di decidere l'attribuzione del sesso per i pazienti con deficit di 5 α-reduttasi e 17 β-
idrossisteroide deidrogenasi 3 deficit diagnosticata durante l'infanzia.  
Per i pazienti con sindrome da insensibilità agli androgeni parziale, difetti di biosintesi degli 
androgeni e incompleta disgenesia gonadica, c'è una insoddisfazione con i generi assegnati 
nel 25% degli individui sia cresciuto come un ragazzo o una ragazza.  
La decisione del sesso di allevamento in pazienti con  DSD ovotesticolare deve prendere in 
considerazione il potenziale di fertilità basato sul grado di differenziazione gonadica e lo 
sviluppo genitale. Fattori da considerare per disgenesia gonadica mista includono anche 
l'esposizione prenatale agli androgeni, funzione testicolare, sviluppo fallico e posizione 
gonadica.  
Le attuali accomandazioni generali prevedono di allevare i neonati con 46,XX CAH o 46,XY 
CAIS come femmine, mentre per i neonati diagnosticati con 5 α-reduttasi o deficit di 17 β-
idrossisteroide deidrogenasi 3, dovrebbe essere considerata un'assegnazione maschile. 
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6.   INDAGINI DIAGNOSTICHE DEL DSD 
 
La nascita di un bambino con genitali esterni ambigui è altamente dolorosa per le famiglie. La 
prima domanda che i genitori chiedono loro neonato è che si tratti di un ragazzo o una 
ragazza. La nascita di un neonato con genitali ambigui è una sorpresa per i genitori e i medici 
allo stesso modo.  
Anche se alcuni ricercatori segnalano che il 60% circa dei bambini affetti sono diagnosticati 
in età prenatale, molti genitori si trovano di fronte alla situazione al momento della  nascita. 
Gli operatori sanitari coinvolti nella cura di un bambino con DSD dovrebbero chiarire subito 
alle famiglie che un bambino con DSD ha il potenziale per diventare un membro ben adattato 
e funzionale della società. 
6.1  Anamnesi 
Un primo approccio inizia con un’anamnesi completa e storia prenatale. Un’anamnesi 
dettagliata  dei genitori è necessario che si concentri soprattutto sui seguenti ambiti: 
ambiguità, irsutismo, pubertà precoce, amenorrea, sterilità, morte infantile improvvisa 
inspiegabile o consanguineità. Inoltre, l'esposizione materna agli ormoni, compresi ormoni 
esogeni utilizzati nelle tecniche di riproduzione assistite e l'uso materno di contraccettivi orali 
durante la gravidanza deve essere valutata. L'esposizione prenatale degli androgeni è 
chiaramente associata con lo sviluppo psicosessuale. 
6.2  Esame fisico 
L’anamnesi dovrebbe essere combinata con un esame fisico generale con particolare 
attenzione all'anatomia genitale. Qualsiasi aspetto anomalo virilizzato o cushingoide della 
madre dovrebbe essere controllato. È importante esaminare l'inguine e pieghe labiali e 
scrotale per determinare la presenza di gonadi palpabili. Per la diagnosi differenziale e finalità 
del trattamento, la presenza di uno o due gonadi è un dato importante. Una gonade palpabile è 
altamente suggestiva di un testicolo o raramente un ovotestis, perché le ovaie e la striscia 
gonadiche non scendono.  
Va notata un'anormale dimensione fallica di larghezza e lunghezza allungata. Storicamente 
parlando, la dimensione del fallo fu considerato il primo fattore negli anni sessanta quando 
ogni bambino con una lunghezza del pene allungato < 2,5 cm sarebbe stato  probabilmente 
“assegnato” come femmina indipendentemente dalla diagnosi effettuata. Attraverso un esame 
rettale, possiamo confermare la presenza di un utero e cervice.  
L’esame fisico dovrebbe essere praticato in una stanza calda e il paziente deve essere 
posizionato supino in posizione “gambe di rana”. È importante notare la dimensione, la 
posizione e la consistenza di entrambe le gonadi, se palpabili. I testicoli ritenuti potrebbero 
essere localizzati nel canale inguinale, nella borsa inguinale superficiale, nello scroto 
superiore, o raramente nelle regioni scrotali controlaterali, femorali o perineali.  
Tutti gli esami dovrebbero essere espletati in presenza dei genitori, che dovrebbero essere 
informati esattamente su “che cosa sarà fatto e perché”. La fotografia medica richiede 
sensibilità e consenso sctritto. 
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6.3  Criteri di reperti fisici per valutazione DSD 
Criteri di reperti fisici di DSD comprendono: 1) palese ambiguità genitale; 2) apparenti 
genitali femminili con un ingrossamento del clitoride e fusione labiale posteriore (ad es., 
CAH); 3) apparenti genitali maschili con criptorchidismo bilaterale, ipospadia o micropene; 
4) discordanza tra aspetto genitale e un cariotipo prenatale. La maggior parte dei DSD sono 
diagnosticati nel periodo neonatale.  
Presentazioni nei bambini più grandi spesso includono: 1) non riconosciuta ambiguità 
genitale, 2) ernia inguinale in una ragazza (per esempio, completa insensibilità agli 
androgeni), 3) ritardata o incompleta pubertà, 4) amenorrea primaria o virilizzazione in una 
ragazza, 5) lo sviluppo di  del seno in un ragazzo  e 6) ematuria ciclica in un ragazzo. Dato lo 
spettro di risultati e diagnosi, nessun singolo protocollo specifico potrebbe essere utilizzato in 
valutazione di pazienti con DSD. 
6.4  Imaging e Test di laboratorio 
L’ultrasuonografia è non invasiva e poco costosa e  potrebbe essere il primo esame eseguito. 
Ad esempio è utilizzata per la valutazione degli organi interni femminili e per escludere 
eventuali anomalie surrenali. Anche se ha precisione limitata nel rilevare i testicoli intra-
addominali, l’ecografia può rilevare le gonadi in regione inguinale e può identificare 
l'anatomia del dotto mülleriano.  
La genitografia retrograda viene eseguita per la struttura anatomica del seno urogenitale e per 
localizzare la posizione e l'ingresso dell'uretra e della vagina nel sinus. La prima linea di test 
di laboratorio nei neonati include cariotipo con rilevamento X - e Y-specifico; misure nel 
siero di 17-idrossiprogesterone, testosterone, gonadotropine, ormone anti-mülleriano e gli 
elettroliti sierici per escludere CAH; analisi delle urine. Attualmente molti paesi eseguono lo 
screening neonatale per CAH.  
Il livello di testosterone può aiutare a determinare se il DSD è dovuto una mancanza di sintesi 
di androgeni o cortisone o piuttosto a causa di un difetto  recettoriale. Una volta determinato il 
cariotipo, gli esami sul siero aiuteranno a restringere il campo per la diagnosi differenziale. La 
determinazione dei livelli di 11-deossicortisolo e deoxycorticosterone aiuterà a fare una 
diagnosi differenziale tra deficit di 21-idrossilasi e 11β-idrossilasi. Se i livelli sono elevati, 
potrebbe essere fatta una diagnosi di deficit di 11β-idrossilasi, mentre bassi livelli confermano 
il deficit di 21-idrossilasi. 
6.5  Test di stimolazione ormonale 
In determinate circostanze, ulteriori test come test di stimolazione alla gonadotropina 
corionica umana e Adrenocorticotropina per valutare le funzioni testicolare e surrenale, 
rispettivamente, sono necessari. Nonostante i notevoli progressi nella base genetica dello 
sviluppo sessuale umano, una diagnosi molecolare specifica viene identificata solo nel 20% 
dei casi di DSDs. DSDs 46,XX marcatamente virilizzati presentano CAH; il 50% di DSDs 
46,XY sottovirilizzati ricevono una diagnosi definitiva.  
Anche se alcune analisi genetiche potrebbero essere eseguite nei laboratori clinici di servizio, 
tali test genetici non vengono regolarmente eseguiti in bambini con DSDs per motivi di costo 
e controlli di qualità. 
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6.6  Laparotomia o laparoscopia diagnostiche 
In rari casi in cui non è possibile determinare una diagnosi definitiva e nei neonati con 
testicoli intra-addominali o non palpabili e che sono quindi considerati DSDs, l’esplorazione 
aperta o laparoscopica con biopsia delle gonadi potrebbe diventare necessaria.  
In alcuni casi, la diagnosi differenziale di DSD dipende dall'interpretazione delle 
caratteristiche istologiche delle gonadi. I neonati con testicoli intra-addominali o non 
palpabili, in cui la diagnosi precisa non è disponibile con cariotipo e studio del siero 
richiederanno un'esplorazione aperta o laparoscopica con biopsie gonadiche longitudinali, 
profonde e bilaterali per la valutazione istologica, che, determinando la presenza di ovotestis, 
striscie gonadiche o disgenesie testicolari, confermerà la diagnosi. 
6.7  Cistoscopia 
Esame utile nella valutazione dell’utricolo e del tubercolo. Le immagini della figura 1 
mostrano le variazioni di dimensione e forma, da confrontare con l’ultima immagine che 
mostra un tubercolo normale. In figura 2 si mostra l’ipoplasia “verum montanum”, spesso 
presente in pazienti affetti da disgenesia gonadica parziale. 
 
Figura 1 
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Figura 2 
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7.   TERAPIA CHIRURGICA NEL DSD 
 
7.1 Lo scopo della chirurgia 
La chirurgia può alleviare il disagio dei genitori e migliorare il collegamento tra il bambino 
con DSD e la famiglia.  
Lo scopo della chirurgia è di rendere i genitali esterni ambigui compatibili con il genere 
assegnato, evitando ostruzione urinaria o le infezioni, conservando la potenzialità sessuale e 
riproduttiva e massimizzando l'anatomia per migliorare la funzione sessuale. Le correzioni 
chirurgiche di solito riguardano le gonadi ed i genitali esterni e spesso la presenza di un seno 
urogenitale.  
Non ci sono prove che la rimozione profilattica di strutture discordanti asintomatiche sia 
necessaria. In generale, si raccomanda che la decisione sulla chirurgia genitale debba essere 
presa dai genitori e, quando possibile, dal paziente, sotto la consulenza dell'equipe medica. È 
importante informare i genitori che un risultato funzionale è più importante di un risultato 
cosmetico. Ai pazienti ed ai genitori non devono essere prospettate aspettative irrealistiche 
sulla ricostruzione del pene. 
 
7.2 Tempi di intervento e procedure chirurgiche 
Secondo il parere di alcuni esperti, la chirurgia genitale nell'infanzia che fornisce un aspetto 
coerente con il genere di allevamento è di notevole supporto psicologico alla famiglia. 
Tuttavia, altri suggeriscono che tale operazione non sia urgente e che è più opportuno 
ritardare l'intervento chirurgico fino a quando un paziente non sia abbastanza vecchio per 
essere pienamente informato e possa fornire il consenso.  
Anche se ci sono ancora polemiche circa la tempistica ottimale dell'intervento chirurgico, le 
linee guida American Academy of Pediatrics sui tempi della chirurgia genitale, ne consigliano 
l’effettuazione tra 2 e 6 mesi di età e molti urologi pediatrici raccomandano inoltre precoce 
femminilizzazione. Inoltre, alcuni studi hanno dimostrato risultati soddisfacenti dati da  un 
intervento chirurgico precoce.  
Il razionale per la ricostruzione iniziale si basa su suddetti orientamenti sul timing della 
chirurgia genitale dall'American Academy of Pediatrics, sugli effetti benéfici degli estrogeni 
somministrati precocemente (prevenengono gli effetti potenzialmente nocivi della 
comunicazione tra le vie urinarie e peritoneo attraverso le tube di Falloppio), sul minimizzare 
le preoccupazioni familiari, attenuare i rischi di stigmatizzazione e confusione di identità di 
genere. 
La genitoplastica femminilizzante per i neonati che verranno allevati come femmine 
comprende 1) rimuovere i corpora, 2) creare un aspetto di normale introitus, piccole labbra e 
grandi labbra e 3) effetture una vaginoplastica per fornire un'adeguata apertura. La 
ricostruzione maschile può includere 1) orchidopessi, 2) riparazione di ipospadia e 3)  
rimozione delle strutture del dotto mülleriano mantenuto. 
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7.2.1 Clitoridoplastica 
La clitoridoplastica deve essere considerata solo in casi di grave virilizzazione e deve essere 
eseguita con riparazione del seno urogenitale comune. Fino al 1960, la principale procedura 
chirurgica per clitoridomegalia era la clitoridectomia. L’amputazione del clitoride lascia un 
perineo con apparenza femminile ma la funzione orgasmica e la sensazione erettile possono 
essere disturbate. È controindicata la rimozione totale del clitoride, e quando viene eseguita la 
riduzione clitoridea, è importante risparmiare il fascio neurovascolare per la conservazione 
della funzione orgasmica e mantenere la sensazione erettile intatta. 
7.2.2 Vaginoplastica 
Alcuni preferiscono correggere i genitali esterni in una sola fase procedurale nel periodo 
neonatale per approfittare di tutti i tessuti genitali nativo ed evitare cicatrici. Altri sostengono 
di rinvio con la ricostruzione vaginale fino alla pubertà, quando le dilatazioni vaginali sono 
più fattibili e  per prevenire la stenosi vaginale.  
Poiché il rischio di stenosi vaginale è alto dopo vaginoplastica  effettuata prima della pubertà, 
la vaginoplastica ritardata dovrebbe essere preferita, se  il drenaggio urinario è adeguato. 
Diverse opzioni come self-dilatation, sostituzione di pelle,ecc. hanno specifici vantaggi e 
svantaggi; quindi, non c’è una tecnica  che potrebbe essere applicata invariabilmente.  
Per evitare la stenosi, la dilatazione vaginale può iniziare 2 settimane dopo l'operazione. 
Tuttavia, è sconsigliata fortemente la dilatazione vaginale nella prima infanzia. 
7.2.3 Labioplastica 
La labioplastica viene eseguita al momento della vaginoplastica e fornisce ai genitali esterni 
un aspetto femminile normale. Durante la clitoroplastica, la pelle residua dell'albero clitorideo 
potrebbe essere utilizzata per fare le piccole labbra e grandi labbra. 
7.2.4 Falloplastica 
Attualmente, non non c'è nessun tessuto disponibile per aumentare la dimensione di un 
micropene in esseri umani. Nei pazienti con DSD associata ipospadia che richiedono 
falloplastica, la complessità di questa procedura deve essere discussa durante la consulenza 
iniziale e si consiglia la riparazione chirurgica standard, tra cui correzione “chordee”, 
ricostruzione uretrale e una giudiziosa supplementazione di testosterone. 
7.2.5 Gonadectomia 
Anche se  c'è polemica per quanto riguarda i tempi di gonadectomia, è comunemente 
consigliata precocemente dopo la diagnosi perché la terapia estrogeno-sostitutiva potrebbe 
essere avviata. I vantaggi della gonadectomia tardiva includono lo sviluppo del seno e evitare 
la scarsa osservanza degli adolescent i alla terapia estrogeno-sostitutiva.  
I tumori maligni delle cellule germinali si verificano solo in pazienti con DSD che hanno 
materiale del cromosoma y (regione GBY). Devono essere rimossi i testicoli in pazienti con  
disgenesia gonadica 46,XY che verranno cresciute come femmine, per prevenire il tumore 
testicolare. Nei pazienti con difetti biosintetici androgenici  femminilizzati, la gonadectomia 
deve essere eseguita prima della pubertà.  
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Un testicolo scrotale in paziente affetto da disgenesia gonadica è a rischio di malignità. 
Quindi, le raccomandazioni correnti sono di eseguire la biopsia testicolare nella pubertà, in 
cerca di carcinoma in situ o neoplasie indifferenziate delle cellule germinali intratubulare, che 
sono lesioni precancerose. Se positivo, l'opzione è conservare lo sperma prima del trattamento 
con radioterapia locale a basse dosi.  
In pazienti di sesso femminile con DSD ovotesticolare, il rischio di tumore è basso (< 5%), 
ma la rimozione del componente testicolare nei primi anni di vita è consigliabile per 
preservare la fertilità potenziale. 
 
7.3  Metodo Gonzalez and Fernandes  
Il paziente viene posizionato in posizione litotomica per la migliore esposizione del perineo. 
L'addome e il perineo sono  preparati ed il perineo drappeggiato in un campo sterile. 
L’endoscopia e la genitografia pre-operatoria vengono utilizzate per determinare il tipo (alto o 
basso) di confluenza vaginale ed il tipo di operazione da eseguire.  
Nei pazienti con alta confluenza vaginale, un lembo cutaneo a forma di U invertita della cute 
e del tessuto sottocutaneo viene creato per la porzione distale della parete vaginale posteriore 
futura dopo  aver inserito un catetere di Foley. Intorno all'apertura del seno urogenitale viene 
effettuata un'incisione circonferenziale.  
Dopo aver girato il lembo, l'aspetto del tratto urogenitale inferiore è sezionato ed esposto. La 
vagina è incisa utilizzando il palloncino del catetere. La giunzione tra la vagina e il seno 
urogenitale viene poi divisa. Il lembo posteriore della cute perineale e del tessuto sottocutaneo 
è infine suturato alla parete vaginale posteriore. Una parte di 1 cm della parete vaginale 
anteriore viene sezionata dalla parete posteriore del seno urogenitale e l'apertura del seno 
urogenitale è normalmente chiusa con suture interrotte. 
Un'incisione circonferenziale è praticata intorno la corona del fallo e collegata con l'incisione 
attorno all'apertura del seno urogenitale. Per mantenere il fascio neurovascolare dorsale viene 
eseguita una clitoroplastica riduttiva. I “corpora” sono escissi dalla corona appena oltre la 
biforcazione. Due incisioni sono praticate attraverso la linea mediana del lembo prepuziale 
per ospitare il clitoride (glande) ed il meato uretrale.  
Il lembo prepuziale dev’essere spostato posteriormente e l'estremità libera del lembo è poi 
suturata alla parete vaginale anteriore. Una sutura laterale va poi eseguita fino ad incontrare le 
alette anteriori e posteriori per creare le piccole labbra. Le pieghe laterali scrotali sono 
normalmente utilizzate per creare le grandi labbra. Un catetere di Foley  rimane nell'uretra per 
3 o 5 giorni, e una leggera medicazione compressiva viene applicata per 3 giorni. L’aspetto 
postoperatorio ha dimostrato eccellenti risultati estetici. 
Risultati. Tra i pazienti di vari studi operati con il metodo Gonzalez, moltissimi hanno avuto 
buoni risultati dopo i periodi di follow-up a 3 mesi, altri  pazienti hanno avuto complicanze a 
lungo termine. Il 18% circa dei pazienti presentava una fistola uretrovaginale che ha richiesto 
la riparazione chirurgica ed un 15%  presentava una stenosi vaginale distale che necessitava di  
revisione della vaginoplastica, da 6 a 9 anni dopo l'intervento chirurgico. Questi  pazienti sono 
stati sottoposti a operazioni di revisione e ora non hanno problemi.  
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Il 20% dei pazienti con una complicazione aveva una fistola uretrovaginale e la stenosi 
uretrale a 3,8 anni dopo l'intervento chirurgico. Il 70% dei  pazienti con CAH sottoposti a 
chirurgia utilizzando il metodo Gonzalez ha raggiunto la pubertà, e la metà di questi pazienti 
ha sperimentato il menarca genitale. Nessuno di questi pazienti ha sperimentato atrofia del 
clitoride, ipospadia o incontinenza urinaria. I pazienti ed i loro genitori  hanno riferito 
soddisfazione riguardo all’aspetto genitale esterno. 
Un 5% dei  pazienti con CAH che subirono una mobilitazione totale urogenitale, aveva un 
seno urogenitale persistente:  la revisione della vaginoplastica è stata rimandata 
all'adolescenza.  
Il 30% dei  pazienti ha subito  solo clitoridoplastica, 10% con MGD, deficienza androgenica 
parziale e sindrome da deficit di 5-alfa-reduttasi: la vaginoplastica è stata rinviata a causa 
della breve distanza tra il collo vescicale e la confluenza vaginale. 
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8.  MATERIALI E METODI  
Il seguente lavoro prende spunto dal cap. 8 par.5 del testo “PRINCIPI DI CHIRURGIA 
PEDIATRICA ED INFANTILE” del Prof.C.Spinelli, dal testo “Il neonato con genitali 
ambigui”, risultante dal 2° corso di formazione/aggoiornamento tenutosi a Pisa l’8 Novembre 
2003 e da pubblicazioni  revisionate negli ultimi 5 anni,  raccolte con PUBMED usando le 
keyword : ambiguos genitalia; surgery; nursing;  Il ruolo del chirurgo pediatra nell’ambito 
dell’equipe coinvolta nel trattamento delle gravi anomalie genitali, è quello di eseguire 
un’accurata valutazione della pelvi e del perineo e di decidere il tipo di chirurgia: ricostruttiva 
o trasformativa (Tabella 3). 
8.1 Casistica chirurgica 
La casistica comprende 7 casi di insensibilità periferica agli androgeni (Sindrome di Morris); 
2 casi di deficit di 17-β-idrossisteroidodeidrogenasi ed 1 caso di Sindrome di Turner con SRY 
e mosaicismo (totale 10 casi). I 7 casi di Sindrome di Morris presentavano un cariotipo 46,XY 
ed un fenotipo femminile (vagina breve a fondo cieco in 4 casi; vagina apparentemente ben 
conformata in 3 casi); l’età media alla diagnosi era di 13 anni (range 6-17 aa); l’affezione era 
presente in due sorelle. Una sospetta ernia bilaterale inguinale e l’amenorrea, sono state le 
cause che hanno indotto alla diagnosi di insensibilità periferica agli androgeni, 
rispettivamente in 3 ed in 4 casi. 
La terapia chirurgica è stata la gonadectomia in tutte le pazienti. La sede dei testicoli risultava 
in 6 casi la regione inguinale ed in un caso la regione intraddominale. L’accesso chirurgico è 
avvenuto in 9 casi tramite un’incisione inguinale bilaterale ed in un caso con un’incisione 
trasversa bassa secondo Pfannenstiel. Il 1° caso di deficit di 17-β-idrossisteroidodeidrogenasi 
è una bambina di 4 anni e 5 mesi nata da genitori non consaguinei, alla prima gravidanza 
decorsa con gestosi del III trimestre conclusasi con un parto cesareo alla 35° settimana. 
All’età di 20 mesi sono state osservate tumefazioni bilaterali in sede inguinale, inizialmente 
interpretate come ernie congenite bilaterali, per la riduzione delle quali, all’età di circa 25 
mesi, è stato eseguito un intervento chirurgico in altra struttura. In sede intraoperatoria 
all’esplorazione dei canali inguinali destro e sinistro, veniva riscontrata la presenza di gonadi 
dalle chiare caratteristiche di testicoli. Giunge successivamente alla nostra osservazione per 
una migliore definizione diagnostica. L’esame obietivo all’ingresso dimostrava un fenotipo 
femminile con clitoridomegalia, associato ad un assetto cariotipico di tipo maschile normale 
(46,XY). I dati endocrinologici dimostravano un’alterazione del rapporto 
androstenedione/testosterone post stimolo con hCG corionica; gli studi di biologia molecolare 
sul gene per l’isoenzima 3 del 17 βHSD mostravano una mutazione dell’esone 9 e dell’esone 
10 che suggerivano una diagnosi da deficit del suddetto enzima. La paziente veniva sottoposta 
ad orchiectomia bilaterale. Nel secondo caso, bambina di 1 anno e 9 mesi, secondogenita di 
genitori non consanguinei, è stato riscontrato sin dalla nascita edema dei genitali esterni e 
tumefazioni palpabili in sede inguinale bilaterale. Un’ecografia addomino-pelvica, eseguita a 
circa due mesi dalla nascita per un migliore inquadramento diagnostico, evidenziava a livello 
del canale inguinale inferiore,sia destro che sinistro, due formazioni ovulari con caratteri 
morfo strutturali di testicoli dotati di epididimi e strutture funicolari. L’esecuzione del 
cariotipo confermava l’assetto genetico di tipo maschile (46,XY). La bambina veniva 
sottoposta a test di stimolo con hCG che dimostrava un’alterazione del rapporto 
androstenedione/testosterone suggerendo la diagnosi di “sindrome da deficit di 17 βHSD”. La 
bambina è giunta alla nostra osservazione per approfondimenti diagnostici e per sottoporsi ad 
intervento chirurgico di orchiectomia bilaterale. 
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Il caso di Sindrome di Turner corrisponde ad una bambina di 8 anni con fenotipo femminile e 
cariotipo 45,XY/46,XY(Y) (figura 1). La bassa statura, il cubito valgo, il torace a scudo, la 
virilizzazione e la clitoridomegalia erano gli aspetti clinici di maggior rilievo. L’esplorazione 
chirurgica della regione pelvica eseguita in laparoscopia, ha evidenziato un’ipoplasia uterina 
associata a strie ovariche ed a tessuto surrenalico ectopico in prossimità di esse. La paziente 
fu sottoposta ad una gonadectomia laparoscopica profilattica per eliminare il rischio di 
degenerazione degli abozzi gonadici verso un “gonadoblastoma”, e ad asportazione del 
tessuto surrenalico ectopico. 
Figura 1        Cariotipo 45,X0 / 46,XX(Y) 
 
Figura 2        Utero ipoplasico                         Figura 3     Striscia gonadica dx 
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Figura 4     Genitali esterni femminili con clitoridomegalia e vagina breve a fondo cieco. 
 
Figura 5   Clitorido-labio-plastica, aspetto intraoperatorio. 
 
Figura 6      Clitorido-labio-plastica, aspetto immediatamente postoperatorio. 
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9.  ASSISTENZA INFERMIERISTICA 
 
9.1   Introduzione e Supporto psicologico 
L’assistenza infermieristica si espleta in modo olistico, coadiuvando il team medico a tutti i 
livelli, dall’accoglienza, passando per il supporto tecnico-operativo di Sala Operatoria, 
continuando con le dimissioni ed il follow up. Per questo, nel presente lavoro, ho voluto dare 
molto rilievo all’embriologia ed alla eziopatogenesi, per una maggiore comprensione del 
fenomeno, in modo da poter rispondere alle richieste dei genitori ed affrontare meglio l’intera 
situazione. Ho cercato di selezionare i pochi studi che affrontavano il punto di vista 
genitoriale e li ho inseriti in questo capitolo. Penso che il supporto tecnico sia ampiamente 
consolidato, mentre quello psicologico sia un pò trascurato, perciò ho deciso di dare grande 
rilievo a questi studi, non solo perchè i questionari e le interviste in esame potranno, in futuro, 
essere somministrati da noi infermieri, ma anche per sfruttare queste conoscenze negli altri 
ambiti di nostra competenza. L’assistenza nei casi DSD viene da molti studiosi definita come 
una vera e propria sfida, dove le variabili in gioco sono tante, ed è facile commettere errori 
che comprometteranno gli outcomes e la customer satisfaction, sia del paziente che della sua 
familia. La formazione del personale preposto dovrebbe quindi essere integrata con specifici 
percorsi dei DSD. Le attuali raccomandazioni sottolineano interazioni sensibili, solidali con le 
famiglie e fornire  una completa informativa dei rischi, benefici, potenziali risultati 
dell'intervento, per consentire loro di partecipare il più pienamente possibile nel processo 
decisionale e nella continua cura del  bambino affetto da DSD. L’assistenza psicosociale 
dovrebbe essere parte integrante della gestione per promuovere un adattamento positivo. Le 
famiglie e gli individui richiedono costante consulenza di personale esperto per identificare 
strategie di coping e facilitare la condivisione con loro figlio delle informazioni adeguate 
all'età, per affrontare sfide come disforia di genere e disfunzione sessuale. Altre risorse 
importanti includono accesso a confidenziali gruppi di supporto e consulenza sessuale. Un 
follow-up regolare, dall'infanzia all'età adulta, secondo parametri psicologici, sessuali e 
sociali è necessario per fornire un esito favorevole a lungo termine per i pazienti con DSD. 
9.1.1 Influenza psicosociale della chirurgia genitale 
La chirurgia genitale può variare dalla costruzione di una vagina o ingrandimento 
dell'apertura vaginale, riduzione del clitoride e regolazione delle labbra. L'obiettivo primario 
di chirurgia è quello di fornire un aspetto femminile di genitali virilizzati e l’abilitazione 
all’uso del tampone e rapporto sessuale più tardi in età adulta. In una minoranza di pazienti, è 
indicato per favorire lo svuotamento della vescica ed evitare infezioni urologiche. 
La gestione medica e psicologica dei DSD è stata a lungo correlata, poiché interventi medici 
hanno tentato di promuovere il «successo» della regolazione psicologica al sesso stabilito ed 
al genere corrispondente. Si presume che la "normalizzazione" degli individui con un DSD  
sarà utile per lo sviluppo psico-sociale ed eviterà la stigmatizzazione. I progressi nella 
conoscenza medica e la comprensione dello sviluppo psicosessuale, insieme con una 
maggiore enfasi sui diritti dei singolo e mutevole atteggiamento genere, hanno tutti 
contribuito recentemente al dibattito su questo "successo" e sull'efficacia dell'intervento 
medico. L'avvento dei gruppi di supporto ben organizzati ha fornito ai pazienti la fiducia 
necessaria per esprimere le loro preoccupazioni, e vi è crescente evidenza di insoddisfazione 
con la chirurgia, riguardanti i tempi e il risultato dopo un intervento chirurgico. La chirurgia 
genitale può portare a disfunzioni sessuali (inclusa l’alterata sensazione dei genitali) e/o 
insoddisfazione dei risultati cosmetici. Può essere contestato che l'approccio precoce ed 
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“aggressivo” che è stato adottato per evitare di disadattamento psicologico DSD sia infatti la 
causa di alti livelli di stress psicologico e sessuale segnalati dai pazienti. 
Lo studio  che presento (Callens N. et al.) è stato condotto come un controllo di follow-up a 
lungo termine dei pazienti DSD all'Erasmus Medical Centre di Rotterdam o Radboud 
University Nijmegen Medical Center, Paesi Bassi, tra gli anni 2007-2010. 412 pazienti con un 
DSD sono stati identificati dai database hospital. Dopo l'esclusione, 176 partecipanti 
ammissibili sono stati contattati, invitandoli a partecipare ad una visita clinica con un 
ginecologo e psicologo. Criteri di esclusione erano di età minore di 14 anni e over 60 anni, 
disabilità intellettive, diagnosi recente (< 6 mesi), una diagnosi di Mayer-Rokitansky-Küster-
Hauser (MRKH), sindrome di Turner o sindrome di Klinefelter e anomalie anatomiche 
dell'addome non legati ad uno sviluppo gonadico deviante quali malformazioni cloacali. 91 
pazienti (52%) hanno partecipato. Sottogruppi diagnostici sono stati classificati secondo la 
classificazione di dichiarazione di consenso. L'età media è 26 anni (gamma 14–48).  
Al fine di valutare la cosmesi, la relazione tra parametri di continuità e fenotipo /virilizzazione 
o procedura chirurgica è stata analizzata utilizzando il coefficiente di ordine di rango di 
Spearman. Confounding ed effetto modifica sono stati valutati con l'analisi di regressione 
lineare stratificata, cercando un contributo significativo degli effetti di interazione sulla 
capacità predittiva del modello aggiungendo gli effetti di interazione per i principali effetti. 
Il funzionamento psicosessuale genitale, la virilizzazione e la chirurgia genitale sono state 
valutate  come variabili dipendenti, chirurgia genitale (sì/no) e categoria di virilizzazione 
come fattori fissi e il numero di interventi chirurgici genitali e l'età al primo intervento 
entrano come covarianti, per correggere le variabili di confondimento. Dati categorici sono 
stati analizzati con il test χ2 o test esatto di Fisher. Per tutti i calcoli statistici è stato utilizzato 
il software SPSS 17.0. Un valore P < 0,05 è stato considerato statisticamente significativo. 
Due code di test statistici sono stati scelti per ridurre il rischio di errori di tipo I.  
I ginecologi hanno segnalato l'aspetto dei genitali dei pazienti. Per il clitoride e grandi labbra, 
decine e decine di pazienti e ginecologi non differiscono (P > 0.05); per le piccole labbra 
c’erano diversi punteggi (P = 0,013). Nessun confronto per la vagina è stato effetuato. 
Un risultato estetico soddisfacente, definito come un punteggio medio di ginecologico sopra 
6, era presente in tutti i gruppi diagnostici (M = 7,4, sd = 1.4). Le donne che avevano subito 
un intervento chirurgico avevano punteggi cosmetici mediamente inferiore rispetto alle donne 
che non avevano avuto un intervento chirurgico (M = 7,0, sd = 1,25 contro M = 8,2, sd = 
1.37) (P = 0.000), ma questa differenza è scomparso quando venne corretta per il grado di 
virilizzazione alla nascita, il numero totale di interventi chirurgici e l'età al primo intervento 
(P = 0.073, ns). L’età alla prima chirurgia e numero totale di interventi chirurgici sono stati 
significativamente associati con il punteggio di risultato cosmetico (r = 0.421, P = 0,005 e r = 
−0.441, P < 0,001, rispettivamente), il che indica che un risultato estetico inferiore era 
associato con una più giovane età al primo intervento e un elevato numero di interventi 
chirurgici subiti. L’analisi di regressione ha mostrato che solo il livello di virilizzazione ha 
avuto un effetto significativo sul punteggio esito cosmetico (P = 0,022), dopo correzione per 
numero di interventi chirurgici e gli effetti di interazione delle chirurgia con virilizzazione. La 
R2 rettificato di questo modello è stato 0,217.  
Attualmente la maggior parte dei medici ritengono che nei pazienti con un più alto grado di 
ambiguità genitale, per evitare il presunto stress psicologico di passare per l'infanzia e 
l'adolescenza con anomalie dei genitali, sia indicata la chirurgia genitale infantile. Tuttavia, è 
stato suggerito che una vagina non sia necessaria per una giovane ragazza prima del menarca 
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o dei rapporti sessuali. Ciò è stato confermato da donne con assenza completa della vagina (ad 
es., CAIS), che non indicano problemi psicologici o dello sviluppo, fino a quando hanno 
sperimentato amenorrea primaria. Sembrerebbe logico quindi rinviare la chirurgia vaginale il 
più tardi possibile. Questo dovrebbe anche limitare il numero totale di operazioni cui un 
individuo dev’essere sottoposto e consentire al paziente il pieno consenso nella decisione di 
un intervento chirurgico. Inoltre, poiché il rischio di stenosi è alto dopo la vaginoplastica 
prepuberale e dato che una moderata ipertrofia clitoridea può regredire con terapia medica per 
CAH,  interventi chirurgici quali vaginoplastica possono essere ritardati. D'altra parte, quando 
una clitoroplastica è indicata per grave ipertrofia del clitoride, la pelle del clitoride ridondante 
può essere utilizzata per una Vaginoplastica nella stessa procedura, evitando alla paziente un 
intervento post-puberale. Sta diventando sempre più chiaro che uno dei fattori più importanti 
per determinare il successo di operazioni quali la vaginoplastica è la copertura e cura  
psicologica del paziente.  
 
9.2 Esperienze genitoriali 
Di seguito presento uno studio (Crissman H.P., Warner L. et al) molto interessante perchè 
incentrato sulla genitorialità e quindi molto “infermieristico”: le figure e tabelle non sono 
modificate e provengono dal suddetto studio. Il paziente, spesso chirurgico, è ovviamente il 
neonato, ma altrettanto ovviamente i genitori lo hanno generato e specialmente la madre lo ha 
portato in grembo per molte settimane anche in caso di prematurità. A questo proposito devo 
dire che ho scelto di inserire solo questo studio e confrontarlo con gli altri ricercati su 
Pubmed, perchè comprende più padri di tutti e in un certo qual modo è il più completo dal 
punto di vista genitoriale e quindi, di riflesso, da un punto di vista dell’assistenza 
infermieristica. Un'analisi secondaria dei dati è stata eseguita su intervista trascritta da uno 
studio progettato per sviluppare le misure relative alla salute qualità della vita (HRQoL) per 
pazienti giovani con DSD e le loro famiglie. Lo studio principale è stato progettato per 
valutare la rilevanza, l'importanza e la chiarezza degli articoli preliminari, qualità della vita 
(generata tramite interviste a tempo indeterminato con i genitori), operatori sanitari e 
sostenitori. Gli elementi che formano il questionario HRQoL autosegnalazione provvisoria 
erano raggruppati in 10 sottoscale progettati per catturare sia i rari che i comuni problemi 
specifici del DSD (sanità, modus decisionale, comunicare con altri, attività di funzionamento 
del ruolo familiare, preoccupazioni di genere, funzionamento sociale, funzionamento emotivo 
generale, farmaci, chirurgia, visite mediche, future preoccupazioni e prime esperienze). I 
genitori hanno completato i questionari in forma scritta e poi hanno partecipato a colloqui 
conoscitivi durante i quali è stato chiesto a proposito delle loro risposte a ogni elemento 
utilizzando istruzioni standardizzate, tra cui: "Cosa ne pensi quando rispondi a questa 
domanda?" e "Come hai deciso sulla tua valutazione?".  
I genitori sono stati invitati a commentare qualsiasi aspetto della loro esperienza che non fosse 
stato coperto dalle domande esistenti alla fine di ogni sottoscala e alla fine del questionario 
stesso. Interviste strutturate sono state condotte da ricercatori clinici e personale di ricerca con 
esperienza (MG, ALQ, AS e DES, MB, LC), allenato da ALQ per condurre interviste 
cognitive. Il team di ricerca aveva una vasta esperienza nella realizzazione di questi tipi di 
interviste. Gli intervistatori seguirono un protocollo strutturato di domande a risposta aperta e 
furono istruiti per consentire ai genitori di esplorare i loro pensieri e le  loro esperienze senza 
interruzione. La  risposta dei partecipanti a domande di intervista cognitiva spesso 
coinvolgevano le descrizioni dettagliate delle esperienze personali relative alla diagnosi e alla 
gestione di DSD del loro bambino, andando oltre il rispondere a messaggi di richiesta 
standardizzate. Le interviste erano registrate e l’audio  trascritto. Le risposte dei genitori per 
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gli articoli e le interviste di follow-up, insieme a informazioni demografiche e estratti del 
grafico medico raccolti nello studio principale, costituivano il dataset per questa analisi 
secondaria.Tutte le procedure sono state approvate dai medici dei centri di studio partecipanti 
tramite tavole di revisione istituzionali. 
Participanti. I partecipanti sono stati i genitori di bambini con DSD identificati dalla 
revisione sistematica di record medico presso quattro centri medici regionali situati nelle aree 
metropolitane lungo la costa est e il Midwest degli Stati Uniti. Il metodo di campionamento 
casuale, stratificato è stato impiegato per creare un campione rappresentativo di una vasta 
gamma di diagnosi DSD, gravità fenotipica, decisioni di assegnazione del sesso ed età 
(neonato all'età di 6 anni). Lo stato di chirurgia genitale non è stato utilizzato come criterio di 
selezione. Un totale di 19 di 130 famiglie ammissibili (15%) si rifiutò di partecipare. Il 
campione finale risulta composto da 41 genitori (27 madri e 14 padri) di 28 bambini colpiti da 
DSD (tabella 2).  
 
Tabella 1     Parent participant characteristics (n = 41) 
Parenting Role n (%)           Education n (%) 
 
   
 Mother 27 (65.9)  Partial High School 2 (4.9) 
 Father 14 (34.1) 
 High School 
Graduate 
8 (19.5) 
 
 
 
Racial Identification 
n (%) 
 Some College 
Education 
11 (26.8) 
 
 
 College or    
Graduate 
9 (22.0) 
 Non-Hispanic 28 (68.3) 
 Hispanic 4 (9.8) 
 Black 3 (7.3) 
   Yearly Family 
Income 
n (%) 
 Other 2 (4.9)   
 Declined to Respond 4 (9.8)  < 20,000 8 (19.5) 
  
 20,000-40,000 9 (22.0) 
  
 40,000-60,000 5 (12.2) 
  
 60,000-80,000 4 (9.8) 
  
 > 80,000 11 (26.8) 
  
 Declined to Respond 4 (9.8) 
  
Age, years  
 Graduate or Professional 
Degree 
7 (17.1)  Mean (SD) 34.7 (6.7) 
 Declined to Respond 4 (9.8)  Range 19.5-50.8 
  
 Declined to Respond 6 (14.6) 
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Tabella 2   Participants' children's characteristics (n = 28) 
Gender n  (%)     Age (years) 
  
 Boy 19 (67.9)  Mean (SD) 4.1 (1.9) 
 
 Girl 9 (32.1)  Range 0.75-6.99 
 
 
Number of Genital Surgeries     
 Mean (SD) 2.46 (1.06) 
   
 Range 1-4 
   
   
 
 
Gender of Rearing 
DSD Diagnosis 
  
Boy Girl 
 
 
n (%) n (%) n (%) 
Sex Chromosome DSD 3 (10.7) 3 (100) 0 (0) 
 45XO/46XY Mixed gonadal dysgenesis 1 1 0 
 45XO/46XisoY Mixed gonadal dysgenesis 1 1 0 
 45XO/46XY/47XYY Mixed gonadal dysgenesis 1 1 0 
46, XX DSD 8 (28.6) 1 (12.5) 7 (87.5) 
 Congenital adrenal hyperplasia 7 0 7 
 Ovotesticular DSD 1 1 0 
46, XY DSD 17 (60.7) 15 (88.2) 2 (11.8) 
 Aphallia 1 1 0 
 Complete androgen insensitivity syndrome (AIS) 1 0 1 
 Partial AIS (PAIS) 1 1 0 
 Partial gonadal dysgenesis 3 2 1 
 Partial AIS vs Idiopathic vs 5α-reductase-2 deficiency 4 4 0 
 Severe hypospadias with cryptorchidism and chordee 1 1 0 
 Severe hypospadias with chordee 6 6 0 
 
I dettagli riguardanti la storia clinica del bambino, compresa la diagnosi e la gestione sono 
stati tratti da registri medici utilizzando forme standardizzate, completate da personale 
sanitario qualificato presso centri medici partecipanti. 
 Analisi dei dati. Tutti i partecipanti hanno condiviso l'esperienza genitoriale di un bambino 
neonato e/o giovane con DSD e gestione medica associata; quindi, un approccio 
fenomenologico era adatto per guidare l'analisi qualitativa del contenuto. Tre investigatori 
(HPC, LW e MC) che non sono stati coinvolti con il disegno o la valutazione di questionari 
HRQoL dello studio primario, hanno letto indipendentemente le trascrizioni del colloquio 
conoscitivo ed evidenziato il dialogo del genitore che riflette i pensieri salienti, credenze ed 
esperienze relative alla gestione del loro bambino DSD. Questo processo ha prodotto una 
prima bozza delle categorie emergenti. Gli stessi investigatori poi indipendentemente hanno 
letto le trascrizioni una seconda volta per integrare e ristrutturare il contorno  e per focalizzare 
meglio le esperienze dei genitori. Questi profili sono stati incrociati attraverso un processo di 
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riduzione di dati e di confronto. In contrasto con il processo di sviluppo questionario HRQoL, 
in cui abbiamo cercato di catturare l'intera gamma di esperienze, compresi quelli che erano 
rari, questa analisi è stata incentrata su temi generali espressi in più domini delle trascrizioni 
dell’intervista. Il metodo "membri di controllo" è stato utilizzato per migliorare la precisione, 
credibilità e validità della codifica degli investigatori e l’interpretazione delle interviste 
cognitive: un campione di convenienza dei partecipanti allo studio da un sito ha fornito una 
bozza dei risultati dello studio per un commento preliminare. Ai partecipanti (n = 5) è stato 
chiesto di commentare l'accuratezza e la completezza con cui erano state rappresentate le loro 
esperienze. Questi commenti degli intervistati sono stati usati per raffinare i risultati. 
Quattro domini generali e clinicamente salienti delle esperienze di allevamento dei genitori 
dei giovani bambini colpiti da DSD, emersero dall'analisi del contenuto: (1) assegnazione di 
annuncio e di genere sesso, (2) chirurgica decisionale, (3) condivisione delle informazioni del 
bambino DSD con gli altri e (4) interazioni con operatori sanitari. I genitori che hanno 
partecipato le interviste a membri di controllo identificato questi domini riflette accuratamente 
le principali questioni che hanno vissuto. 
Annuncio di sesso e l'attribuzione del sesso. Una caratteristica comune di molti DSD è  
l’ambiguità dei genitali esterni. Ricordiamo che l’ambiguità dei genitali esterni può essere 
associata con un annuncio del genere ritardato alla nascita (cioè "È un ragazzo!" o "È una 
ragazza!"). Anche se c'è una distinzione riconosciuta tra sesso biologico (maschio/femmina) e 
"genere di allevamento" (ragazzo/ragazza), i genitori e gli operatori spesso confondono i due 
costrutti, (es. "geneticamente, era un ragazzo”). 
La maggior parte dei genitori ha espresso la certezza di sapere il sesso del loro bambino e il 
genere di allevamento immediatamente o subito dopo, nascita nonostante  la discordanza tra 
cariotipo, gonadi o anatomia genitale. I genitori hanno usato (1) loro intuizioni personali o 
"sentimenti," (2) l'aspetto visibile dei genitali esterni o imaging varie  che evidenziavano 
interrelazioni di organi sessuali interni, e (3) risultati di test genetici, per giustificare la loro 
convinzione. 
Un certo numero di genitori  era convinto di conoscere il sesso del loro bambino prima 
dell'analisi medica. Una madre ha spiegato che lei non aveva bisogno di test medici per sapere 
che suo figlio era una ragazza: "Non abbiamo mai dubitato." Un altro genitore ha descritto la 
sensazione che "non c’è davvero bisogno di assegnare il sesso", anche se i medici avevano 
eseguito una laparoscopia e, nelle parole del padre, determinato che il bambino "aveva più 
parti ragazzo che parti di ragazza" e così, era un ragazzo. Gli altri risultati citano il cariotipo 
come determinante definitivo  del sesso e genere, assumendo erroneamente che i cromosomi 
sessuali siano gli arbitri finali del loro bambino: "avevamo fatto test genetici. Così non è stato 
come se avessimo dovuto scegliere e non abbiamo dovuto preoccuparci se stavamo facendo la 
cosa giusta o no..è stato tutto più facile." 
Estratto della catella clinica. In contrasto con la certezza quasi immediata di genitori al 
riguardo se i loro figli fossero maschi o femmine, ragazzi o ragazze, una revisione delle 
cartelle cliniche dei bambini ha rivelato ritardi medici nell'attribuzione del sesso (n = 7), 
riassegnazione dopo l'annuncio iniziale di nascita o di assegnazione di genere (n = 3), e i casi 
in cui il cariotipo non corrisponde al sesso assegnato o genere di allevamento [n = 6, compresi 
3 casi di mosaicismo cromosoma sessuale (per esempio.45, XO/46, XY; Tabella 2). 
Decisioni chirurgiche. Tutti i bambini (n = 28) in questo studio avevano subito almeno una 
chirurgia genitale prima della partecipazione in questo studio, anche se la chirurgia preventiva 
non era un criterio di inclusione. Riflettendo sulle prime decisioni, i genitori hanno ricordato 
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forti desideri di «normalizzazione» chirurgica dell’anatomia sessuale del proprio figlio, cioè 
dei genitali esterni e interni oltre alle strutture riproduttive. Molti genitori hanno visto la 
chirurgia come strumento ovvio e necessario e non ha fatto esperienza di qualcosa che ha 
coinvolto un processo decisionale. Un genitore ha dichiarato: "Il minuto dopo che era nato, ha 
avuto questo: deve essere riparato... Non  mi è mai stata  posta alcuna domanda che indagasse 
se fossi favorevole alla chirurgia o meno." I genitori spesso usato il termine "fix" per 
descrivere come hanno capito i vari interventi chirurgici. I genitori hanno espresso una 
profonda fiducia nelle raccomandazioni della squadra medica: " non abbiamo mai davvero 
dovuto prendere una decisione... i medici ci hanno detto che cosa doveva esser fatto." Come 
un genitore ha spiegato: "Ho voluto che facessero del loro meglio per mio figlio. Così, ehm, 
per quanto riguarda tutto ciò che hanno chiesto o voluto fare,  io ero daccordo." 
Benefici attesi. I genitori espressero una forte convinzione che  la chirurgia (1) avrebbe 
risolto, l'aspetto e la funzione dei genitali esterni del loro bambino e dlle strutture riproduttive 
e (2) avrebbe evitato conseguenze psicosociali associate ai DSD (cioè l'identità di genere 
normativo e ruolo di genere, essere presi in giro dai coetanei e disagio nelle future relazioni 
sentimentali): "Ci siamo sentiti  come se [ la chirurgia] sarebbe stata benefica per la salute e  
per motivi sociali come l’essere presi in giro a scuola." Questo sentimento è stato ripreso da 
altri: "Nel caso di nostro figlio, avrebbe dovuto fare pipì come una donna  per il resto della 
sua vita il che ha sia aspetti fisici che sociali". I genitori hanno cercato di modificare 
chirurgicamente aspetti del DSD che pensavano sarebbero stati d’ostacolo al funzionamento 
quotidiano positivo: "noi vogliamo che abbia una vita più normale possibile. Così i benefici 
supereranno i rischi." I genitori hanno percepito l'equipe medica come rafforzante l'idea che la 
chirurgia avrebbe risolto il DSD: "Dr. [urologo] è stato chiamato e, come un raggio di sole, 
disse: ‘lo posso “aggiustare” (risolvere, ndt)’. 
Esperienze post-operatorie. Alcuni genitori hanno percepito che la maggior parte delle prime 
preoccupazioni relative al DSD del loro bambino furono eliminate con la chirurgia: "Noi non 
ne parliarno quasi più. Non è più un problema per noi, sai. È stato riparato, e questo è tutto." 
In generale, i genitori non hanno relazione pensierosa sui DSD dei loro figli su base 
giornaliera: "viene e va, sicuramente... ha le sue operazioni da affrontare e tutto è..  ‘oh mio 
dio, è ancora un pò vero.' Dopo recupera dalla chirurgia ed è solo.. sai, lui è solo il nostro 
ragazzino normale, che si comporta normalmente." La maggior parte dei genitori ha espresso 
soddisfazione per l'intervento e il funzionamento dei genitali del proprio figlio; tuttavia, 
hanno esternato anche preoccupazioni per il futuro: temendo cambiamenti fisici, sociali o 
emozionali negativi, associati con la pubertà e l'adolescenza, un genitore ha dichiarato "Sono 
più preoccupato per come lui invecchi... cosa succederà... le cose funzionano perfettamente 
adesso." Un altro genitore ha osservato che "La parte fisica è... è fatta, con la chirurgia è tutto 
risolto. Penso che ora il problema sia emotivo. " Per la maggior parte dei genitori che ha 
continuato a esprimere preoccupazioni circa l’aspetto genitale del loro bambino o funzione 
dopo un intervento chirurgico, tali preoccupazioni erano orientate al futuro remoto. Le 
preoccupazioni dei genitori che persistevano dopo la chirurgia includono (1) l'identità di 
genere: "Ti preoccupi che a un certo punto si sentirà come se fosse una donna intrappolata nel 
corpo di un uomo, anche se sue strutture femminili sono state rimosse"; (2) ruolo di genere: " 
Dice la frase 'mamma,  dipingerai le mie unghie?' e vado a farlo lì e subito... Ho abbandonato 
tutto quello che stavo facendo e dipinto le sue unghie perché voleva comportarsi come una 
bambina, "; (3) coetanei: " Mi preoccupo di quando sarà in palestra e la gente noterà cose... 
Temo sempre che, si sa, che ciò sarà frustrante per lui  da affrontare in futuro "; (4) partner 
romantico:"La chirurgia può risolvere solo quel tanto, non sta a ricreare esattamente la 
normalità. In futuro, un marito o fidanzato  può  non essere daccordo con questo"; (5) 
fertilità:" [ mi preoccupa]  se lui di sia in grado di avere figli e sia in grado di sentire che lui è 
adeguato "; (6) orientamento sessuale:"Ha avuto così tanti problemi. C'è una possibilità, sai, 
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l'omosessualità? ". Nessun genitore  ha specificamente indicato di rammaricarsi di aver dato il 
consenso alla chirurgia; tuttavia, un genitore pose in discussione tale necessità col senno di 
poi: "Aveva davvero  bisogno di essere operata? Dovevamo  lasciare tutto lì ?... Sembra che  i 
medici abbiano solo voluto diagnosticare e operare". La Figura 1 riassume schematicamente  
un report di esperienze durante il periodo di valutazione diagnostica e processo decisionale 
per quanto riguarda la chirurgia genitale. 
Figura 1 Percezioni di genitori e le esperienze con il processo decisionale di DSD 
(assegnazione di genere e chirurgia genitale). 
 
 
Nonostante le incertezze e i timori circa il futuro dei figli, i genitori nel nostro studio hanno 
espresso fiducia nell'adeguata assegnazione del genere del loro bambino, inclusi quelli i cui 
figli hanno sperimentato ritardata assegnazione di genere o riassegnazione. Tuttavia, i genitori 
tendevano a esprimere maggiore preoccupazione circa lo sviluppo del genere del loro 
bambino nei casi in cui l'anatomia genitale interna o i cromosomi sessuali erano discordanti 
con il sesso di allevamento. Al contrario, i genitori di bambini in cui questi indicatori erano 
concordanti, nonostante un fenotipo genitale atipico (es., ipospadia prossimale con 
criptorchidismo bilaterale in bambino con cariotipo XY,46), espressero meno preoccupazione 
per lo sviluppo di genere del bambino. 
Condividere le informazioni. Anche se le preoccupazioni dei genitori per lo sviluppo del 
genere del loro bambino dipendevano in parte dal DSD specifico, questa distinzione non ha 
fatto prevedere la quantità di informazioni condivise con gli altri genitori sulla condizione del 
loro bambino. Invece, la disponibilità alla divulgazione dipendeva dai genitori per quanto 
riguarda: (1) la probabilità di stigmatizzazione, (2) quanto hanno creduto di avere il diritto di 
divulgare informazioni, (3) comfort personale nel parlare di aspetti anatomici di DSD, e (4) 
percepita capacità di saper spiegare “bene” il DSD ad altri e/o reale comprensione della 
condizione del loro bambino. 
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Preoccupazioni a parlare con gli altri. Molti genitori espressero il parere che la condivisione 
delle informazioni sulla condizione del loro bambino porterebbe alla stigmatizzazione: "Non 
voglio che la gente lo tratti  diversamente." I genitori erano anche preoccupati di voci e 
pettegolezzi: "non voglio che i pettegolezzi lo affliggano più tardi nella vita sociale perché la 
gente non capisce queste condizioni." La maggior parte delle paure non erano basate su 
esperienza diretta; tuttavia, un genitore (madre) ha segnalato un incidente negativo con un 
membro prossimo della famiglia: "Il padre è venuto e ha detto che non era suo figlio, perché 
lui non genera bambini strani." 
Molti genitori hanno osservato che, poiché potenzialmente era facile stigmatizzare il DSD, 
hanno voluto preservare il diritto del loro bambino di prendere in futuro decisioni sulla 
divulgazione: "C'è un intero ‘stigma’ associato a questo, è un peccato e non ho divulgato 
niente perché non so come [mio figlio] si vuole gestire quando diventa più grande." Altri 
genitori, specialmente quelli che hanno optato per la condivisione di informazioni, sentivano 
meno bisogno di rinviare la decisione al loro bambino: "Non sono troppo imbarazzato per 
quello che hanno. Sai, fà parte della vita." 
Molti genitori hanno ritenuto che la condizione del loro bambino fosse estremamente difficile 
da spiegare, o comunque qualcosa che la maggior parte delle persone non avrebbe capito. 
Inoltre, i genitori erano preoccupati che i tentativi di spiegare la condizione agli altri 
avrebbero generato più domande a cui avrebbero dovuto rispondere; un genitore ha osservato: 
"È quasi estenuante cercare di spiegare". Molti genitori hanno espresso disagio nel parlare 
agli altri sugli aspetti anatomici del DSD del loro bambino: “È un po' un’area personale del 
corpo e..Non lo so. Non voglio correre con un manifesto dicendo che mio figlio ha un 
problema con quella parte del suo corpo." 
Conseguenze della condivisione minima. La maggior parte dei genitori ha scelto di limitare: 
la quantità di informazioni condivise, le persone con le quali  è stato condiviso, e quelli a cui è 
stato permesso di vedere i genitali del proprio figlio. La pratica di limitare le informazioni si è 
rivelata estremamente stressante per molti. In alcuni casi, i genitori non condividevano i 
dettagli del DSD con nessuno, inclusi i parenti stretti (ad esempio, i nonni del bambino). 
Tuttavia, i genitori hanno riferito di sentirsi spinti a parlare della condizione del loro bambino 
con gli altri: " Le persone vogliono sapere, 'che cosa sta succedendo?' Come stà. 'Perché eri 
dal dottore?' Quindi devi adattarti ad un modo di parlare"o"L’ho dovuto dire a qualcuno, 
perché scoppiava dentro di me. Mi sento come, come se qualcun altro dovesse darmi un input 
o qualcosa del genere." Allo stesso tempo, i genitori credevano che mantenere privati i DSD 
loro figli fosse estremamente importante: " È difficile avere un bambino affetto da qualcosa di 
cui non puoi parlare alla gente. Ti senti come se dovessi portare questo enorme segreto tutto il 
tempo. La cosa stressante è che proprio non puoi dire alla gente come ti senti... [ma] non 
posso prendere questo rischio. Lo farò non appena potrò." I genitori segnalano anche di 
evitare situazioni in cui potrebbero essere visti i genitali del proprio figlio: "(con mio figlio) 
Vorrei  poterlo cambiare in costume da bagno sul lato di una piscina e non pensarci su due 
volte e... (con mio figlio malato) Non lo farei mai" oppure  "è stato come ' Oh no, adesso non 
si cambia il pannolino. Neanche a parlarne.'" Molti genitori hanno deciso di dare agli altri 
informazioni parziali sul DSD del loro bambino e la sua gestione, al fine di trovare un 
equilibrio tra il desiderio di consultare e condividere con gli altri e la loro paura di 
conseguenze negative. Un genitore ha osservato: "Sarebbe stato più facile dire, 'Ha avuto 
un'infezione della vescica, così siamo andati dal dottore,' invece di dover dire: ' bene, quando 
era nato aveva questo difetto di nascita e... '" Più raramente i genitori si sentivano bene a 
discutere apertamente la condizione: "Non credo che ci sia davvero nulla di privato... Non ho 
mai pensato di mantenere il segreto." Molti genitori hanno riferito che, col passare del tempo, 
sono diventati più “permissivi” con la condizione del loro bambino e che la condivisione delle 
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informazioni era meno stressante, soprattutto quando il loro bambino era più indipendente 
(cioè non usa più i pannolini e la ripresa post-chirurgica era completa) o dopo che è stato 
definitivamente modificato l'aspetto genitale. La Figura 2 riassume le esperienze dei genitori 
con la divulgazione del DSD loro bambino. 
 
Figura 2        Decisioni  genitoriali ed esperienze della condivisione di informazioni relative al DSD. 
 
Interazioni con operatori sanitari e formazione al DSD. Molti genitori hanno riferito che 
fino a quando non hanno ricevuto la diagnosi del loro bambino, non erano a conoscenza che 
tali condizioni esistessero: "Non  ho capito. Non l’avevo mai sentito prima." I genitori 
ritenevano che la loro scarsa familiarità con la diagnosi del proprio figlio abbia contribuito ai 
loro sentimenti di isolamento e stress: "Non avevo mai parlato a nessuno che avesse mai 
sperimentato e mi sentivo un pò come... Ero la sola ad aver mai avuto a che fare con questo." 
I genitori spesso descrivono le informazioni fornite dal team medico come utili nel ridurre 
questa fonte di stress. Molti genitori menzionano i “disegni medici” come uno strumento 
particolarmente utile che  ha migliorato la loro comprensione. Nonostante i genitori credevano 
negli sforzi sinceri degli operatori, alcuni espressero frustrazione sul tipo o sulla quantità di 
informazioni a loro disposizione: "La cosa più stressante è che non viene presentata con 
informazioni chiare". Questo stesso padre ha continuato a spiegare: "[il personale medico] ci 
ha dato opuscoli di ogni tipo e li ha spiegati più e più volte, ma vorremmo veramente 
informazioni complete, ed è davvero dura". Ancora altri genitori hanno notato esperienze 
positive nell'ottenere informazioni dall'equipe medica del loro bambino, ma ha incontrato 
difficoltà quando  ha cercato informazioni attraverso altre fonti: "I medici non ti 
sovraccaricano. Ti danno tanto quanto ritengono tu possa gestire e finisce lì. L'unico problema 
è quando si va a casa e si effettua una ricerca accurata in rete, si rimane davvero spaventati." 
Esperienze negative. Anche se la maggior parte dei genitori ha descritto  le loro 
comunicazioni con gli operatori sanitari come “supportanti”, una manciata segnalano incidenti 
descritti come "frustranti" o "sfruttanti". Un genitore ha detto: "Mi sentivo come se [il 
47 
 
medico] stesse cercando solo di guardare... Mi sentivo come stava sfruttandola solo per il suo 
piacere... sapete, voleva vedere l'intervento". Mentre i genitori espressero comprensione che 
un ospedale possa anche avere una missione di insegnamento, non pensarono che questo 
abbia giustificato il gran numero di operatori interagenti con loro o il loro bambino o i ripetuti 
esami dei genitali del proprio figlio: "C'erano tanti strutturati e persone diverse, arrivano ogni 
volta e ci si sentiva come se ( il bimbo) fosse un animale da spettacolo ed è stato frustrante... 
adesso stiamo cercando di allattare al seno per la prima volta." 
 
9.3 Strumenti per l’implementazione del MDT (team) 
9.3.1 Identificare ed implementare una squadra di persone interessate 
Lo sviluppo di un team richiede coordinamento nella pianificazione, realizzazione e fasi di 
funzionamento, e un coordinatore del team deve essere identificato più presto possibile. Il 
ruolo del coordinatore può essere soddisfatto o informalmente da un membro del team, o 
formalmente assegnando il coordinamento del personale. Il ruolo di coordinatore potrebbe 
essere soddisfatto da un infermiere appositamente designato per questa popolazione di 
pazienti. Un infermiere è spesso l'unica persona che ordinariamente parla sia con la famiglia 
che coi membri del team e quindi può fornire un collegamento costante tra pazienti, famiglie e 
prestatori di cure. Un coordinatore ideale sarà una persona addestrata alle esigenze delle 
famiglie DSD, che è in grado di identificare facilmente cosa è stato fatto per ogni paziente, 
cosa deve essere fatto, importante marker per il follow-up e le sfumature all'interno della 
famiglia del paziente che può così “decidere” il percorso di trattamento e di sostegno. Un 
coordinatore sarà efficace solo se ha buone relazioni con i membri del team, ed è rispettato. 
9.3.2 Capacità di valutazione 
Una valutazione della capacità può essere fatta sulle persone, chiedendo loro tempo, capacità 
e livello di interesse nella squadra, o discutere di come un gruppo o  tutta la squadra abbia il 
tempo e l'interesse ad assumere un nuovo progetto che richiede impegno a lungo termine. Le 
interviste di membri del team vengono dopo, così le approfondite valutazioni del ruolo di ogni 
individuo non devono essere fatte  in questo momento. Domande importanti a cui rispondere 
prima di finalizzare l'appartenenza della squadra sono le seguenti. 
i. Quante ore alla settimana può dedicare ogni individuo a questa squadra? 
ii. Quali competenze essenziali devono essere presenti in squadra (ad esempio, forti 
competenze psicosociali) e quanti membri del team in futuro effettivamente possiederanno 
queste competenze se non le hanno già? 
iii. Quali sono alcuni obiettivi a breve termine che imposta la squadra per i prossimi tre mesi, 
al fine di valutare gli impegni tempo realistico ed al fine di valutare la nostra capacità di 
seguireeffettivamente il processo? 
iv. Ci sono membri del team che, in futuro, sono interessati a guidare lo sviluppo del progetto? 
 
9.3.3 Valutazione delle risorse 
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Considerando che una valutazione della capacità si accerta che la squadra abbia il tempo e 
l'impegno necessario per formare e operare come un MDT funzionale, una valutazione delle 
risorse accerta i servizi (ad esempio i gruppi di supporto DSD nella zona), programmi (ad 
esempio i programmi di stage con università locali), opportunità di finanziamento, supporto 
personale, tempo e spazi fisici disponibili che possono sostenere lo sviluppo della squadra e 
l’operazione in corso. È una valutazione importante, da condurre nelle primissime fasi dello 
sviluppo del team, perché le risorse disponibili per la squadra decideranno i modi in cui il 
programma o la clinica opereranno (sempre ammesso che le risorse ci siano). Di seguito sono 
indicate alcune aree di risorsa da esplorare. 
 
i. Dipartimento di affari dell'ospedale, che può fornire indicazioni sulla stesura di un 
business plan per il finanziamento del progetto (ad esempio, programmare i costi operativi, 
costi di formazione continua attraverso la formazione e la presenza di conferenza, 
finanziamenti per gli eventi sociali per bambini e famiglie); 
ii. opportunità di concessione di interni ed esterni (ad esempio, una borsa di ricerca attraverso 
l'ospedale, Università o enti per studiare i risultati o valutare la qualità delle cure); 
iii. programmi di incentivazione o agevolazione MDT interni (il vostro ospedale incentiva la 
formazione di gruppi multidisciplinari in qualche modo? C'è già una clinica o divisione con 
la quale è possibile interagire e che è specializzata in diagnosi complesse o rare?); 
iv. risorse di consultazione esterna (ad es., MDTs DSD di altri ospedali che possono fornire 
informazioni e idee, o  che recentemente hanno sviluppato squadre e cliniche che trattano 
condizioni similmente complesse e rare, come team che lavorano con i bambini con fibrosi 
cistica e condizioni cranio-facciali); 
v. risorse di personale disponibili (ad es., personale coordinatore in una divisione partecipante 
che può dedicare una percentuale del suo tempo per la squadra, o un membro del personale 
che possiede un'abilità essenziale non posseduta dagli altri membri del team); 
vi. Risorse di tempo e di luoghi: c'è un tempo e un locale che possono essere dedicati  per un 
normale ambulatorio, regolari riunioni o entrambi? 
vii. Riunioni di squadra. Può essere una sfida organizzare incontri con tutti i membri del team. 
Impostando una squadra mensile, i membri possono pianificarsi in anticipo,  per integrare 
la partecipazione della squadra nelle loro funzioni regolari. 
 
9.3.4  Interviste coi membri della squadra 
Le interviste con i membri del team rappresentano il più rivelatrice passo nel processo di 
pianificazione, quello che può svelare le motivazioni principali per la creazione di un team, la 
ricchezza di idee per il funzionamento della squadra ed i possibili ostacoli che si trovano tra il 
concetto e il funzionamento reale. In quello che segue, si dimostrerà l'utilità di identificare 
aree di accordo della squadra e la necessità di identificare le aree dove gli obiettivi e i valori 
dei membri del team divergono.  
Prospettive diverse svelano come dovrà funzionare la squadra ma gli aspetti specifici della 
cura all'inizio saranno: ridurre al minimo la tensione, mercanteggiare e facilitare la risoluzione 
dei pareri contrastanti, migliorare la comunicazione con raccomandazioni ai pazienti e 
genitori. Il coordinatore della squadra (o un altro membro con sufficiente tempo e interesse) 
può essere demandato ad intervistare ogni membro. È essenziale che ogni membro della 
squadra sia intervistato. Le gerarchie professionali che spesso infondono dinamica in ospedale 
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possono interferire con il team building, e occorre uno sforzo supplementare per garantire che 
le voci di tutti i membri del team siano ugualmente valutate, su richiesta, e sentite. Membri 
del team in alcuni ruoli potrebbero non essere in grado di rispondere a tutte le domande dell’ 
intervista (ad esempio, un amministratore può non essere in grado di rispondere a domande su 
una procedura clinica), ma a tutti dovrebbe essere posta ogni domanda, offrendo la possibilità 
di dare il proprio punto di vista o di non rispondere. 
Gli argomenti coperti sono discussi in dettaglio qui sotto, ed un esempio di un protocollo di 
intervista del membro di squadra campione può essere trovato in Tabella 1. Per ogni intervista 
può essere prevista circa un'ora. Un processo di intervista robusto includerà la registrazione e 
trascrizione dell'intervista per precisione, ma se questo risulta eccessivamente dispendioso, 
l'intervistatore può prendere note dettagliate.  
In alternativa, i membri del team possono essere forniti di una copia elettronica delle domande 
di intervista e la possibilità di digitare le risposte e inviare una copia cartacea al coordinatore 
anonimamente. Ci sono cinque argomenti trattati nell'intervista: (1) questioni dipartimentali e 
le pratiche attuali, (2) visione e obiettivi, (3) funzionamento della squadra, (4) valori e (5) 
percezioni. Il team dovrebbe contemplare scenari possibili (come quando nasce un bambino 
con genitali ambigui in ospedale alle 3 di notte) quando si sviluppa un insieme di linee guida. 
Ogni membro del team, indipendentemente dal fatto che ne sia consapevole, ha un'idea del 
perché vuole fare parte della squadra, perché un team è importante, quali elementi di cura 
possono essere migliorati e come migliorarli, quali obiettivi di funzionamento della squadra a 
breve e lungo termine dovrebbero essere previsti, e quali i risultati che vogliono vedere nelle 
famiglie di pazienti e nei pazienti in futuro grazie al loro lavoro.  
La sezione visione ed obiettivi include domande generali, a tempo indeterminato (ad esempio, 
"che cosa cambierà questo programma circa le speranze future relative ai DSDs?") e domande 
più specifiche procedurale (ad es., "quando nasce un bambino con DSD [ospedaliero], quali 
pensi siano le cose più importanti da fare: nelle prime 24 ore, la prima settimana/nel primo 
mese?”). Le informazioni suscitate da questa sezione serviranno come base per le istruzioni di 
funzionamento del team. 
Anche se i membri del team possono essere familiari con il concetto di lavoro di squadra, le 
idee di singoli membri (su cosa significhi buon lavoro di squadra o cosa comporti  il lavoro in 
team) possono variare e, se non indirizzate, possono ostacolare il funzionamento della 
squadra. Ad esempio, il modello di governance di un membro ideale della squadra potrebbe 
essere un team interamente democratico e comunitario. Un altro membro può valorizzare 
l’efficienza sopra ogni altra cosa e immaginare una squadra ideale con un leader che tiene 
riunioni in pista, presenta problemi per un breve dibattito ma poi prende le decisioni, quindi 
decisioni quasi unilaterali.  Se entrambe queste persone sono nella stessa squadra, possono 
ciascuno pensare che essi  difendono il grande lavoro di squadra, ma il lavoro del team verrà 
effettuato  più difficilmente se gli approcci contrastanti non sono indirizzati.  
Il Team di sviluppo e ricerca mostra che squadre efficaci hanno un leader, ma per la squadra 
sarà necessario determinare quale stile di leadership sia più appropriato e concordare come 
funzionerà la squadra. 
 
Tabella 1       Esempio di intervista per i membri della squadra (Moran  M.E. and Karzakis K.) 
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Pratiche attuali 
 Descrivi l’organizzazione del tuo reparto. Quante persone ci lavorano? Come sono le 
rotazioni e le reperibilità? Avete assistenti sociali? Psicologi o psichiatri? Coordinatori di 
dipartimento? Il tuo reparto colleziona dati sugli outcomes? Che tipo di informazioni 
colleziona e traccia? Cosa succede nel tuo reparto quando nasce un bambino con DSD? 
Quando e come il tuo reparto ha preso il caso in esame? Come gestisce il tuo reparto i casi 
DSD provenienti da altre strutture? In cosa differisce dalla gestione dei pazienti interni? 
 
Vision/obiettivi 
 
 
Risultati desiderati per la squadra 
 
Quali sono i risultati a breve termine che desideri ottenere con questo team (0-3 mesi)?  
 
Quali sono i risultati a medio termine che desideri ottenere con questo team (6 mesi -3 anni)?  
 
Quali sono i risultati a lungo termine che desideri ottenere con questo team?  
Come dovrebbe essere/operare un team perfettamente formato e funzionante secondo te? 
 
Risultati desiderati per il paziente 
 
Che tipo di risultato misurabile sul paziente vorresti tracciare nell’implementazione a breve 
termine del team (0-6 mesi)?  
Che tipo di risultato misurabile sul paziente vorresti tracciare nell’implementazione a medio 
termine del team (6 mesi-3 anni)?  
Che tipo di risultati a lungo termine del team vedi come impattanti sul paziente? 
 
Quali cambiamenti apporteresti alla gestione attuale dei DSD con questo programma? 
 
Perchè reputi importante questo programma/percorso? 
 
Quando nasce un bambino (da interno) con DSD, quali pensi siano le cose più importanti da 
fare: a) nelle prime 24 ore; b) nella prima settimana; c) nel primo mese?  
Quando un bambino con DSD e la sua familia vengono presi in carico (da altre strutture), 
quali pensi siano le cose più importanti da fare: a) nelle prime 24 ore; b) nella prima 
settimana; c) durante l’adolescenza (pre-puberale); d) durante l’adolescenza (post-puberale); 
e) durante la transizione all’età adulta? 
 
Cosa vorresti sapere dal paziente e dalla sua familia (se e quando esiste un feedback) che 
vengono in questa struttura, a proposito della loro esperienza col nostro team?  
Come è la tua visione operativa del team? Chi dovrebbe fare qualcosa e quando dovrebbe 
farlo? Come dovrebbe essere inquadrato il team?  
Come dovremmo incorporare gli altri operatori che non appartengono al team ma che 
saranno coinvolti nella cura del DSD (operatori sanitari e sociali)?  
 
Funzionamento della squadra 
 
 
Quali sono, secondo te, gli ingredieti essenziali per un buon funzionamento della squadra? 
 
Quali sono, secondo te, i passi essenziali per formare una squadra funzionante? 
 
Quanto spesso e sotto quali circostanze vedresti gli incontri della squadra? 
 
Pensi che la squadra abbia bisogno di un leader? 
 
 Hai specifiche richieste o speranze per la dinamica di questa squadra? 
 
Valori 
 
 
Divulgazione di informazioni ai pazienti 
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Pensi di considerare la divulgazione come una parte importante della terapia? 
 
Quali informazioni dovrebbero essere divulgate al paziente o alla sua familia? 
 
Quando pensi debbano essere divulgate? Come pensi debbano essere divulgate? 
 
Cosa pensi debbano conoscere i genitori per poter prendere decisioni per il loro bambino? 
 
Di seguito sono riportati alcuni concetti fondamentali della cura consigliata dalla 
dichiarazione di consenso. Hai familiarità con questi concetti di cura? Qualsiasi di queste 
raccomandazioni ti sembra inadeguata? Ci sono pratiche che  pensi siano mancanti? 
 
L’assegnamento del genere dev’essere rinviato fino al completamento di una valutazione 
comprensiva ed accurata.  
La comunicazione aperta con la familia è essenziale e la partecipazione nelle decisioni è 
incoraggiata.  
L’enfasi degli interventi chirurgici deve rivolgersi ai risultati funzionali più che all’apparenza 
cosmetica.   
La chirurgia femminilizzante dev’essere presa in cosiderazione in caso di virilizzazione 
severa.   
Le opzioni chirurgiche devono massimizzare la possibilità di fertilità.  
 
In pazienti con difetti della sintesi di androgeni allevati come femmine, la gonadectomia 
dovrebbe essere eseguita prima della pubertà. Un testicolo scrotale in pazienti affetti da 
disgenesia gonadica è a rischio di malignità. 
 
Il processo di divulgazione riguardo ai fatti sullo cariotipo e prospettive per la fertilità futura 
dovrebbe essere un’azione collaborativa continua, che richiede un approccio flessibile, basato 
sull'individuo e dovrebbe essere progettato con i genitori dal momento della diagnosi. 
 
Di seguito sono riportate alcune componenti chiave del modello per le decisioni condivise. 
Hai familiarità con questi concetti?  
Percepire e affrontare le emozioni dei genitori. 
 
Definire i valori e le preoccupazioni. 
 
Identificare le opzioni e le prove presenti. 
 
Esplorare le idee dei genitori e presupposti, correggere le false percezioni. 
 
Assicurarsi della comprensione dei genitori. 
 
Condividere la responsabilità di prendere una decisione. 
 
Percezioni 
 
 
Quali sono i punti di forza delle attività di questa squadra? 
 
Quali sono le sfide potenziali da affrontare per la formazione e operatività della squadra? 
 
Qual’è la ragione principale che ti ha spinto ad unirti a questa squadra? 
 
Cosa ti interessa più quando si tratta di prendersi cura di queste famiglie? 
 
9.3.5 Analizzare le risposte 
Analizzare le risposte dell’intervista vuol dire identificare le aree in cui i membri del team 
sono d'accordo e le zone in cui mostrano disaccordo oppure una diversità di punti di vista. Il 
bisogno di analisi non deve essere affrontato con il rigore sistematico di analisi della ricerca 
qualitativa, ma dovrebbe essere intrapreso da qualcuno con un'attitudine per il pensiero 
astratto e la capacità di riconoscere ed estrarre i temi che emergono attraverso interviste. In 
particolare, l'analisi dovrebbe estrarre obiettivi comuni per quanto riguarda l'operazione di 
squadra, comunicazione, elementi importanti della cura del paziente ed i risultati attesi. 
L'analisi deve individuare le aree di disaccordo, che sono in effetti le opportunità per ulteriore 
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conversazione. Obiettivi comuni verranno utilizzati nella costruzione di un modello di logica 
(un diagramma di flusso visivo che illustra il rapporto tra componenti del programma, attività, 
obiettivi e come essi sono destinati a produrre i risultati attesi) e una serie di proposte. Punti di 
vista differenti sono di fondamentale importanza, poiché contengono il potenziale per 
immobilizzare la squadra fin dall'inizio, se non riconosciuti o per creare una robusta base per 
la collaborazione e  il successo. Articolare e accogliere punti di vista contrastanti aiuta anche 
una squadra di evitare i pericoli del "gruppo che pensa come uno solo" che possono verificarsi 
quando gli individui tentano di conformare le proprie opinioni in modo da ricercare il 
consenso del gruppo. Questo vanifica alcuni dei vantaggi principali di team multidisciplinari, 
come la promozione di pensieri innovativi, articolazione delle raccomandazioni, la logica ed il  
mettere in discussione le abitudini di pratica. Segnalazione di contrasto o punti di vista diversi 
possono anche fornire la possibilità di inquadrare la diversità delle prospettive di membri del 
team come un bene, anziché un ostacolo. Infatti, la presenza di diversi punti di vista è una 
componente necessaria e sana di tutte le squadre ed è vista come un'opportunità di sviluppo e 
crescita per il team, piuttosto che l'indicazione che la squadra non sarà efficace. Un metodo di 
analisi è quello di creare un foglio di calcolo con ogni domanda elencata nella colonna di 
sinistra e la risposta di ciascuno dei membri del team elencati tutti in fila. L'analista può 
leggere tutte le risposte a una domanda, identificare risposte simili che vengono rimarcate 
come obiettivi comuni e di evidenziare le istanze di pareri disparati come opportunità di 
ulteriore conversazione. Un altro metodo è quello di leggere ogni trascrizione o un insieme di 
note di intervista, sintetizzare ogni risposta (o più risposte) in una frase, e quindi confrontare 
queste dichiarazioni troncate, alla ricerca di modelli e valori anomali. È importante tenere a 
mente che tutti i risultati del rapporto serviranno come punto di partenza. Se viene identificato 
un obiettivo comune, e qualcuno non è d'accordo con esso, la squadra dovrà a quel punto 
parlare della questione e raggiungere l'obiettivo più ampio per implementare le linee guida, 
che non sono raccomandazioni rigide; occorre raccogliere e consolidare i pensieri e le idee su 
come una squadra dovrebbe operare (dalle interviste di membri del team) e sintetizzarli in una 
serie di passaggi operativi proposti dei membri del team. Questi passaggi operativi 
dovrebbero affrontare le procedure di funzionamento ideale, così come i piani di emergenza 
per quando i membri del team non sono sul sito quando un nuovo paziente arriva (nascita o in 
ambulatorio). Come funzionerà la squadra quando nasce un bambino con genitali ambigui o 
possibile DSD al di fuori dell'orario di lavoro normale del team coordinator o il provider 
assegnato come prima risposta di sostegno psicosociale? Gli operatori coinvolti nella cura 
DSD che non sono della squadra (come il personale in sala parto e personale medico nei 
reparti di endocrinologia pediatrica e urologia) dovrebbero essere incorporati in linee guida di 
funzionamento. Quando si consolidano le idee dei membri del team, è bene peccare di 
inclusività; anche se una persona ha un'idea o una componente specifica che è importante per 
lui più che per il resto della squadra, è necessario includerlo. Le linee guida proposte 
dovrebbero essere riviste e messe a punto dal team all’unanimità. 
9.3.6  Implementazione strategica 
Lo strumento finale da fornire alla squadra è un insieme concreto di passaggi: la prima fase, 
preparazione e pilotaggio, deve indirizzare gli elementi immediati che devono essere 
compiute nell'ordine affinchè la squadra sia pronta a funzionare. L'accesso alle risorse, 
l’opportunità per ulteriore conversazione di gruppo e la proposta di revisione di linee guida 
dovrebbero essere inclusi nella prima fase. La seconda fase, che stabilisce la piena operatività, 
evidenzia i risultati finali associati prendendo la squadra da un progetto pilota di un 
programma operativo. Questa fase dovrebbe includere i restanti obiettivi operativi o logistici 
che la squadra vuole ottenere da una prospettiva di sistemi, tale che alla fine di questa fase, 
vengono realizzati criteri autodefiniti dai  membri. L'ultima fase, la sostenibilità, riflette le 
operazioni in corso collegate agli obiettivi a lungo termine della squadra, come la raccolta dei 
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dati per la ricerca, networking con altre squadre che si occupano di DSD, follow-up a lungo 
termine e la conduzione di valutazioni periodiche del programma.  
9.4 supporto tecnico pre e post operatorio 
Il Blocco Operatorio è un’area fisicamente separata, tramite filtri, dalle altre strutture 
ospedaliere, che comprende le sale operatorie con i relativi corridoi di connessione e le 
adiacenti aree di supporto. L’ingresso al reparto operatorio deve avvenire solo attraverso le 
varie zone filtro: il personale, dopo avere rimosso completamente monili, indumenti civili o la 
normale divisa ospedaliera, deve indossare in zona pulita l’abbigliamento specifico costituito 
da: divisa pulita, pantaloni casacca e mascherina chirurgica monouso che deve coprire 
completamente naso e bocca, calzature autoclavabili, copricapo che avvolga completamente i 
capelli; eseguire accuratamente il lavaggio sociale delle mani, è sconsigliato l'uso di 
cosmetici, non è ammesso fumare e consumare alimenti all'interno della zona a clima 
controllato. I carrelli in uso all’interno del reparto operatorio non devono accedere alle altre 
aree dell’ospedale: per il trasporto di materiale all’esterno e dall’esterno devono essere 
utilizzati carrelli dedicati. Le norme comportamentali essenziali sono: tenere chiuse le porte 
della sala operatoria  per  ridurre  il  traffico di persone  durante l’intervento; limitare allo 
stretto necessario il numero delle persone presenti all’interno della sala operatoria;  non 
introdurre nelle sale oggetti personali quali borse, riviste; spegnere i cellulari perché 
potrebbero interferire con le apparecchiature elettromedicali. Le attrezzature di camera 
operatoria, devono necessariamente comprendere: tavolo operatorio: base fissa e piani 
operatori montabili e modulabili; lampada scialitica e lampada “satellite”; elettrobisturi 
monopolare, bipolare, a radiofrequenza; sistema di aspirazione chirurgico e anestesiologico; 
sistema di monitoraggio parametri vitali; apparecchiature di anestesia e di chirurgia; 
apparecchiature per l’assistenza respiratoria, ventilatore, pallone da anestesia; apparecchiature 
di radiologia, apparecchiature per VLS. Il personale di sala operatoria: chirurghi, anestesisti, 
tecnici e personale infermieristico: coordinatore; strumentista e fuoricampo; nurse di 
anestesia, quando previsto nella struttura, collabora con l’anestesista attivamente in tutte le 
procedure; personale ausiliario, deputato alla pulizia e riassetto della sala operatoria, 
trasferimento del paziente, coadiuvare l’equipe operatoria se necessario. 
Assistenza infermieristica preoperatoria. Inizia nel momento in cui il paziente viene affidato 
e termina con l’inizio dell’intervento chirurgico.  L’infermiere  provvederà all’accoglienza 
considerando le condizioni di salute e lo stato di coscienza, ricevendo le informazioni di 
carattere clinico - assistenziale dal collega che ha effettuato il trasferimento. Il piano di 
assistenza dovrà prevedere l’attuazione di tutte le condizioni favorevoli al paziente; presenza 
di personale qualificato al momento dell’ingresso nel Blocco Operatorio, temperatura e 
illuminazione adeguate; controllo della documentazione relativa all’intervento chirurgico 
(cartella clinica, referti, consenso all’anestesia e all’intervento, ecc); verificare che il paziente 
abbia già effettuato, tra gli esami ematochimici, gruppo e prove crociate, accertarsi che il 
sangue, quando richiesto, sia già pervenuto. In tabella 1 si evidenzia la differenza tra 
assistenza, protocollo e procedura. 
Tabella 1 Comparazione tra assistenza, protocollo e procedura 
Assistenza Protocollo Procedura 
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comprende il processo 
diagnostico e la pianificazione, 
riferiti alla totalità dei bisogni di 
assistenza infermieristica di una 
o più persone assistite. 
descrive i risultati attesi e 
l’insieme di azioni e 
procedure da attivare per la 
risposta ad uno o più bisogni 
di assistenza infermieristica 
relativi ad una situazione 
clinica. 
descrive la modalità per 
l’esecuzione di un’azione 
infermieristica. 
è un metodo infermieristico. 
è uno strumento; può anche 
essere pluridisciplinare. 
è uno strumento 
infermieristico. 
consente di valutare l’efficacia 
dell’assistenza infermieristica 
nella sua globalità. 
consente di valutare 
l’efficacia di una o più 
prestazioni infermieristiche. 
consente di valutare 
l’efficacia e l’efficienza dei 
singole azioni 
infermieristiche. 
è elaborato in progress ed è 
documentato nella cartella 
infermieristica. 
è elaborato da un gruppo 
appositamente incaricato ed 
è archiviato nell’unità 
operativa; è consultabile 
presso la direzione 
infermieristica. 
è elaborata dal gruppo 
professionale ed è archiviata 
nell’unità operativa; è 
consultabile presso la 
direzione infermieristica. 
La tabella è tratta e modificata da:  La cartella infermieristica informatizzata. Uno strumento per la pianificazione e la 
misurazione del carico di lavoro ,  E. Fumagalli, E. Lamboglia, G. Magon, P. C. Motta, Torino, 1998.P.C. Motta. 
Assistenza infermieristica post operatoria. Si attua dal termine dell’intervento chirurgico e 
si conclude, formalmente, con la dimissione dal Blocco Operatorio, in realtà prosegue fino 
alla completa guarigione o stabilizzazione. Anche un modernissimo intervento chirurgico 
portato a termine con successo tramite le più moderne tecnologie e con una buona tecnica, è 
sempre un evento traumatico per l’organismo, che reagisce con modificazioni fisiologiche e 
metaboliche controllate da stimoli  neuroendocrini, per questo l’immediato decorso 
postoperatorio risulta estremamente delicato e critico per il paziente tanto da richiedere una 
particolare  attenzione assistenziale. Il piano d’assistenza comprenderà sempre la valutazione 
di: condizioni emodinamiche, respiratorie e bilancio idroelettrolitico. In generale il 
mantenimento della frequenza cardiaca e della pressione arteriosa, entro i normali limiti, 
costituisce un buon outcome clinico, anche se, allo stato attuale, non esistono studi accurati 
che definiscano con precisione quali siano i parametri normali del paziente appena 
sottoposto ad intervento chirurgico. L’intervento stesso determina un’alterazione dei 
parametri, in risposta allo stress, che permane anche postoperatoriamente e che è modificata 
dalle tecniche anestesiologiche (anestesia regionale, uso di alte dosi di farmaci oppioidi). 
Mentre in anestesia la frequenza cardiaca e la P.A. sono mantenute in intervalli  normali  
grazie  agli interventi  anestesiologici, dal momento del risveglio questo controllo viene meno, 
per cui la F.C. e P.A. possono salire. 
10.  DISCUSSIONE 
I DSD con associati genitali ambigui sono malattie non troppo rare che richiedono la rapida 
indagine e l'attribuzione del sesso precoce che logicamente si basa su una solida conoscenza 
della determinazione del sesso normale e differenziazione sessuale. Nonostante i progressi 
significativi raggiunti ad oggi, molto rimane da chiarire in termini di valutazione accurata e 
una gestione ottimale dei pazienti con DSD. La complessità del problema richiede un team 
multidisciplinare, comprendente un urologo pediatrico, endocrinologo pediatrico, psichiatra, 
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infermieri specializzati e assistenti sociali per la corretta gestione dei pazienti con DSD. I 
pazienti e i genitori devono essere forniti di tutte le informazioni per fare una scelta 
appropriata per l'attribuzione del sesso. L’obiettivo primario di gestione in un neonato con 
DSD dovrebbe essere l’assegnazione di un'identità sessuale stabile con sostegno psicologico 
per la famiglia, funzione potenziale sessuale e di fertilità e immagine positiva del corpo. La 
tecnica di correzione chirurgica ed i tempi devono essere individualizzati a secondo delle 
condizioni mediche, esperienza del chirurgo e la complessità di ogni singolo caso. La 
tendenza generale è verso una ricostruzione precoce con conseguente gestione precoce e a 
lungo termine del paziente. Continua la discussione della valutazione e gestione dei pazienti 
con DSD ed un futuro studio con ulteriori dati è essenziale per suggerire linee guida cliniche 
avanzate e raccomandazioni di lavoro nel caso di ogni singolo paziente. 
Per le famiglie, la nascita di un bambino con un DSD e l'incertezza circa il sesso del bambino 
e il futuro sviluppo psicosessuale e psicologico si crede sia estremamente stressante. Alti 
livelli di stress è probabile che emergano dalla scarsa familiarità e dalla percezione dello 
stigma associato ai DSD e dalle polemiche che circondano la corrente gestione clinica di tali 
condizioni. Nonostante abbiano avuto accesso ai servizi prestati presso strutture di cura di 
terzo livello stimabile, le esperienze dei genitori suggeriscono la necessità di continuare a 
rafforzare l’uso del consenso per le cure a lungo termine globale ed integrate per le famiglie 
colpite da DSD. I risultati suggeriscono, in particolare, la necessità di migliorare la 
comunicazione operatore-famiglia del paziente e aumentare la disponibilità di supporto psico-
sociale come una componente integrante nella cura. Mentre i genitori hanno segnalato che 
primi interventi chirurgici  hanno eliminato alcune delle loro preoccupazioni immediate, i 
risultati suggeriscono varie opportunità per migliorare la formazione, condivisione decisionale 
e collegamento  tra famiglie di bambini affetti da altri DSD, per condividere le sfide comuni. 
Per quei genitori che facevano dei test diagnostici come una fonte di loro certezza, non è 
chiaro se tale fiducia derivava dalla loro comprensione dei risultati di prova (ad esempio, 
cariotipo, studi di anatomia riproduttiva interna), o se questi risultati sono stati selettivamente 
usati a rafforzare le loro intuizioni. Rapporti  di diversi genitori suggeriscono che  gli 
operatori sanitari selezionano risultati clinici e di laboratorio in modo da generare o rafforzare 
le convinzioni dei genitori che questi indicatori dello sviluppo sessuale siano determinanti di 
identità di genere. Fino alla metà degli anni cinquanta, la gestione medica delle persone 
affette da DSD era guidata dalla convinzione che un “vero sesso” individuale poteva essere 
rivelato attraverso l'esame di anatomia interna e identificazione della persona come ragazzo o 
ragazza sarebbe  stata naturalmente conforme al loro “vero sesso". Ora sappiamo che singoli 
marcatori del sesso biologico possono essere associati con una serie di risultati di genere 
sessuale. Dato il potenziale effetto di queste informazioni sul processo decisionale dei 
genitori, nasce la domanda: ”In che misura e con quanto dettaglio dovrebbero, i fornitori di 
assistenza sanitaria, alla promozione dei principi del processo decisionale condiviso, 
educare i genitori circa le sfumature dello sviluppo sessuale somatico e il loro rapporto 
incoerente con l'identità di genere in DSD se, così facendo, essi potenzialmente aumentano 
il conflitto cognitivo ed emotivo dei genitori?”  
Comprensibilmente, gli operatori possono considerare alienanti quei genitori che hanno già 
una forte convinzione circa il sesso del loro bambino sesso, dovendo  presentare un punto di 
vista contrario. Tuttavia, senza fornire informazioni esaustive, gli operatori rischiano di 
violare l'etica del consenso informato per interventi clinici e la possibilità che i genitori 
verranno successivamente a conoscere informazioni trattenute e interpretare la selettività del 
provider (medici, struttura) come un difetto o addirittura una carenza. 
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Fornire informazioni che si allineano con l'etica del consenso informato è particolarmente 
critico quando gli interventi sono elettivi, non urgenti, controversi e spesso associati a rischi 
potenzialmente gravi.  
I genitori segnalano anche frustrazione per le lacune nelle informazioni sulla condizione del 
loro bambino. Questo potrebbe essere dovuto a diversi fattori: (1) l'incertezza della diagnosi 
nelle fasi iniziali che crea difficoltà quando si parla di gestione precoce, (2) la mancanza di 
strumenti educativi che rendono complessi i concetti medici accessibili al grande pubblico, (3) 
potenziale diminuita capacità genitoriale di elaborare concetti medici complessi e prendere 
decisioni durante un periodo di stress, (4) le lacune esistenti nella letteratura medica che 
circondano il DSD e le sue cure.  
La genitorialità con incertezze per quanto riguarda il futuro del bambino è comune nelle 
malattie croniche pediatriche e i gruppi di supporto specifici di rapporto genitore-genitore 
hanno dimostrato di essere particolarmente utili per aiutare i genitori ad affrontare le 
incertezze e le loro frustrazioni durante il primo processo decisionale; l'utilizzo di gruppi di 
sostegno è inoltre sostenuto dalla Dichiarazione di consenso. Lo sviluppo del contenuto 
educativo specifico di alta qualità della DSD che aderisce ai principi della health literacy può 
facilitare e migliorare la comunicazione e condivisione tra provider e conoscenza della 
famiglia.  
Un campione esemplare di tali contenuti sono le pagine di sviluppo sessuale del sito 
AboutKidsHealth a cura di docenti e personale dell'ospedale for Sick Children di Toronto. 
Gli operatori possono anche integrare  la cura clinica con le valutazioni HRQoL,  per 
meglio identificare quello che interessa ai genitori e figli. 
I genitori hanno ricordato gli eventi che circondarono la chirurgia genitale del loro bambino 
con particolare rilevanza. Coerentemente con altre relazioni, i genitori hanno visto la chirurgia 
genitale come una "correzione" necessaria ed evidente per DSD del loro bambino. Hanno 
giustificato  la chirurgia precoce come mezzo per scongiurare conseguenze negative, come la 
stigmatizzazione, che sono associate con atipico aspetto o funzione dei genitali. Mentre erano 
soddisfatti dei risultati chirurgici, hanno continuato ad essere preoccupati per le esperienze 
future del bambino. Le preoccupazioni dei genitori si riferiscono principalmente all'incertezza 
sui cambiamenti dell’aspetto dei genitali associata con l'arrivo della pubertà nel loro bambino, 
se sarà spontaneo o  necessiterà di terapia ormonale sostitutiva e il rinnovato rischio di 
stigmatizzazione o rifiuto di potenziali partner sessuali e coetanei. Questi risultati sottolineano 
che l’intervento chirurgico precoce riduce le preoccupazioni parentali per quanto riguarda 
l'aspetto genitale, ma non elimina le preoccupazioni per lo sviluppo futuro del sesso del loro 
bambino o la sua funzionalità. Di conseguenza, si evidenzia la necessità di mantenere il 
contatto con le famiglie al fine di monitorare le aspettative dei genitori e affrontare le ansie 
irrisolte circa il futuro del bambino. 
Precedenti ricerche sulla divulgazione in DSD si sono concentrate sul danno per le persone 
affette da disinformazione o cattiva informazione circa la loro condizione. Tuttavia, i genitori 
di persone affette sono anche alle prese con problemi di condivisione delle informazioni. Per i 
genitori, proteggere le informazioni da altri adulti è motivato dal desiderio di proteggere la 
privacy del bambino evitandone la stigmatizzazione. Tuttavia, il grado di comunicazione dei 
dettagli varia notevolmente da un genitore all’altro. Chi ha mantenuto un’abbastanza rigorosa 
riservatezza, ha sperimentato questo modo di agire come molto stressante, mentre coloro che 
hanno scelto di condividere informazioni con altri, riferiscono meno stress. I risultati attuali 
suggeriscono che oltre alle informazioni necessarie ai genitori per educare il loro bambino in 
modo appropriato circa la loro condizione DSD, essi possono trarre beneficio da più esplicite 
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e ampie discussioni grazie alla condivisione di informazioni con il loro consueto sistema di 
supporto sociale (famiglia e amici). La misura in cui tali discussioni tra genitori e operatori 
siano attualmente in corso non è molto chiara.  
I risultati suggeriscono che lo status quo è inadeguato rispetto alla consulenza dei genitori 
sulle sfide di condivisione delle informazioni e di supporto alla ricerca. Il diritto alla privacy 
del bambino deve essere equilibrato contro i rischi associati alla segretezza (promuovere un 
senso di vergogna e limitare le opportunità di sostegno sociale). L’incapacità a raggiungere 
questo equilibrio potrebbe contribuire al protrarsi  dei sentimenti di colpa dei genitori e di un 
concetto di sé negativo, vergogna od isolamento per la persona colpite da DSD. La 
dichiarazione di consenso deve identificare i tempi ed i contenuti della gestione 
d’informazioni, come giustificato dallo studio mirato al singolo paziente. 
La maggior parte delle interazioni tra genitori e operatori sanitari del loro bambino sono state 
descritte come positive. Tuttavia, diverse interazioni negative sono state notate nel contesto 
degli esami genitali, percepiti dai genitori come inutili o sfruttanti. C'è motivo di preoccuparsi 
che ripetuti esami genitali e fotografia medica possano avere conseguenze psicologiche 
negative gravi e durature. Le risposte agli esami genitali in DSD e le strategie per eseguirle in 
modo da ridurre la probabilità di danno sono altre aree in cui manca l’informazione 
sistematica. Nel frattempo, i provider devono continuare a comunicare apertamente con il 
paziente e la famiglia, descrivendo lo scopo degli esami, chiedendo il consenso (e se è il caso, 
il parere conforme) e riducendo al minimo l'esposizione del paziente. L’aiuto da parte di 
“specialisti di vita pediatrica” che sono addestrati per attenuare il disagio associato a 
procedure mediche, può risutare utilese non necessario. 
Punti di forza e limitazioni. Questo studio presenta le esperienze di un campione 
relativamente grande di madri e padri di bambini diagnosticamente diversificati con DSD, ed 
esperienze mediche correlate, tutte tratte da studi revisionati. Molto è ancora da fare sulla 
implementazione e condivisione di linee guida e la ricerca di Warne e Raza incoraggia i 
ricercatori in questo settore ad essere sensibili alla variabilità tra i vari contesti culturali e 
socio-economici. 
Le interviste sono state guidate da prove standardizzate per valutare la qualità degli articoli ad 
essere incorporati nei questionari HRQoL per i genitori di bambini con DSD. Di conseguenza, 
anche se i genitori sono stati invitati a parlare di aree di importanza (per loro e i loro familiari) 
non  coperte in particolare nello strumento HRQoL, ci possono essere argomenti importanti 
che non sono emersi a causa della struttura dell'intervista. Questa preoccupazione è basata sul 
fatto che le domande aperte, aggiunte ai questionari HRQoL, dimostrano che i genitori 
esplorano esperienze che vanno al di là della struttura cognitiva HRQoL.  
Conclusioni. I genitori hanno espresso un forte desiderio che fosse possibile dare una vita 
"normale" ai loro bambini. Per fare ciò che era meglio per il loro bambino con DSD,  i 
genitori chiesero informazioni definitive e indicazioni sulla gestione. I  risultati suggeriscono 
che i genitori non sempre hanno tutte le informazioni che vorrebbero, quando hanno voluto, o 
in alcuni casi, non hanno una comprensione accurata di informazioni disponibili o sufficiente 
consapevolezza delle lacune nella ricerca sugli esiti. Occasionalmente, la comunicazione dei 
genitori con gli operatori è stata ricordata e descritta come intenzionalmente semplificata 
favorendo un'immagine falsa della DSD e fattori che influenzano il risultato o, in alternativa, 
che i genitori incorporano selettivamente le informazioni. I genitori hanno razionalizzato la 
chirurgia genitale come una "correzione" per l'aspetto atipico, funzione e preoccupazioni 
psicosociali, nonostante la mancanza di prove empiriche che indichino che la chirurgia possa 
affrontare completamente tutte queste sfide. Anche se i genitori hanno riferito  di essere  
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meno interessati all'implicazione immediata di post-DSD del loro bambino, rimasero 
preoccupati per i futuri adattamenti fisici e psicosociali del loro bambino. 
Le difficoltà avvertite dai genitori erano, in alcuni casi, mitigate dal sostegno di amici e 
parenti fidati. Tuttavia, non tutti i genitori si avvalsero di questa strategia di coping, perchè 
visualizzavano la divulgazione come “troppo rischiosa”. Questo sottogruppo di genitori può 
essere il più bisognoso di supporto dei membri di salute comportamentale del team 
interdisciplinare DSD. 
Nel complesso i risultati suggeriscono che le famiglie colpite da DSD possono trarre benefici 
dal maggiore rispetto delle linee guida sull'impegno comune decisionale, maggiore puntualità 
nel fornire informazioni oggettivamente in linea con l'etica del consenso informato ed una 
precoce e continua  inclusione degli operatori sanitari in gruppi comportamentali 
interdisciplinari di cura per le famiglie colpite da DSD. 
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